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RIASSUNTO 
Background. L’espressione Broader Autism Phenotype (BAP), la cui versione italiana è  
“fenotipo autistico ampio”, descrive una condizione subclinica, indagata a partire dagli 
anni 70 sia in ambito genetico che psicologico, nella quale si collocano soggetti , e 
soprattutto parenti di primo grado di soggetti con autismo, che presentano tratti 
riconducibili ai tratti peculiari e ai domini dei Disturbi dello Spettro Autistico (ASD).  
La maggior parte delle ricerche ha mostrato, mediante Studi Familiari e l’uso di Scale 
Psicometriche, come questi tratti siano maggiormente presenti nei genitori di soggetti 
nello Spettro autistico rispetto alla popolazione generale. Pochi risultano dalla 
letteratura i contributi di ricerca nei quali sono stati analizzati i tratti maggiormente 
condivisi da genitori e figli ASD.   
Obiettivi. l’obiettivo principale della nostra ricerca sperimentale  è stato valutare, in  un 
campione di 131 genitori italiani di 68 bambini con Disturbo dello Spettro Autistico 
(ASD), le correlazioni tra i tratti dei genitori misurati con l’AQ e i tratti autistici e le 
variabili cliniche dei figli misurate rispettivamente mediante l’AQ-child e il protocollo 
diagnostico.  
Risultati. Sono stati evidenziati tratti comuni  soprattutto tra padri e figli e in particolare 
nella sfera sociale e comunicativa.  Si evince un rapporto di correlazione positivo tra 
numero di tratti autistici nei padri e tratti autistici nei figli. Alcuni tratti dei padri 
correlano con il comportamento adattivo dei figli misurato con la scala Vineland . 
Tra i genitori che hanno superato i criteri soglia per il BAP, sono emersi tratti in 
comune solo tra le madri e i figli. In particolare a una maggiore o minore tendenza 
all’elaborazione locale degli stimoli nelle madri corrisponde una maggiore o minore 
tendenza anche nei figli. L’età della madre correla con la gravità della sintomatologia 
autistica nei figli misurata con l’ADOS. Dallo studio non è emersa una relazione 
positiva e significativa tra maggiori tratti autistici nei genitori e gravità della 
sintomatologia autistica. 
Conclusioni. valutare i tratti comuni tra genitori e figli ASD permette di comprendere le 
modalità di trasmissione dei tratti BAP a livello intergenerazionale e permette di 
verificare i tratti dei genitori che possono costituire fattori di rischio o protezione 
all’ASD dei figli. Può inoltre risultare utile nella formulazione di programmi di Parent 
Coaching più adeguati alle caratteristiche del genitore. 
PAROLE CHIAVE: Broader Autism Phenotype, Autism Spectrum Quotient (AQ), tratti autistici 
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INTRODUZIONE 
 
Il presente lavoro si pone come obiettivo lo studio del Broader Autism Phenotype 
(BAP) ossia del Fenotipo autistico ampio. Con questa espressione viene descritta un 
condizione subclinica nella quale si collocano soggetti che presentano tratti 
riconducibili ai tratti peculiari e ai domini dei Disturbi dello Spettro Autistico (Autism 
Spectrum Disorder- ASD).  
Il BAP è concettualizzato come una costellazione di caratteristiche comportamentali, 
comunicative, cognitive e personologiche,  presenti negli individui con un grado e 
un’intensità tali da non raggiungere la soglia per una diagnosi di ASD (Ruta et al, 
2011).  
Le ricerche hanno mostrato come questi tratti siano maggiormente presenti nei parenti 
di primo grado di soggetti nello spettro autistico rispetto alla popolazione generale 
(Bishop et al., 2006; Constantino et al., 2006).  Numerosi studi hanno dimostrato  la 
presenza, nei genitori e nei fratelli di soggetti con ASD, di compromissioni subcliniche 
nelle abilità sociali e nella comunicazione (Bolton et al, 1994; Piven et al, 1997) e tratti 
riconducibili al dominio dell’ASD degli interessi ristretti e dei comportamenti 
stereotipati (Briskman, Happé e Frith, 2001). In relazione alle teorie neuropsicologiche 
dell’ASD, alcuni studi hanno messo in evidenza nei parenti di primo grado anche la 
presenza di lievi deficit nella cognizione sociale, nelle funzioni esecutive e uno stile 
cognitivo maggiormente volto a una elaborazione locale dello stimolo, quindi presenza 
di una più debole coerenza centrale (Baron-Cohen e Hammer, 1997; Hughes, Plumet, 
Leboyer, 1999; Briskman, Happé e Frith, 2001).  
I parenti di soggetti con ASD in genere mostrano solo tratti isolati ma possono mostrare 
anche tutti i tratti tipici dell’ASD seppur in forma attenuata. Questo suggerisce che i 
geni che contribuiscono all’ASD segregano  anche tra i familiari e hanno influenze 
distinte a livello fenotipico (Happé, 2006). 
 
Nel primo capitolo dell’elaborato è stata svolta una revisione della letteratura sui 
Disturbi dello Spettro  Autistico. Sono riportate le radici storiche dell’autismo, con 
riferimento alle prime figure che hanno scoperto e descritto il disturbo. È riportata la 
descrizione di come l’autismo è stato inserito e classificato secondo i criteri 
internazionali nelle diverse versioni del Manuale Diagnostico e Statistico dei disturbi 
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mentali (DSM), fino all’attuale classificazione nel DSM-5 con il termine “Disturbo 
dello Spettro Autistico”.  
Sono riportate le caratteristiche cliniche dell’ASD e una revisione della letteratura sulle 
ricerche attuate negli ultimi decenni per quanto concerne epidemiologia, comorbidità ed 
eziologia del disturbo. Infine sono presentate le maggiori teorie esplicative dei Disturbi 
dello Spettro Autistico. 
 
Nel secondo capitolo è stato trattato il passaggio che vi è stato da un approccio 
categoriale a un approccio dimensionale e quantitativo nella descrizione dell’ASD e lo 
sviluppo del concetto di Spettro autistico.  Sono riportati gli studi che evidenziano come 
i tratti autistici siano continuamente distribuiti  non solo nella popolazione clinica ma 
anche nella popolazione generale e  in particolare nei parenti di primo grado dei soggetti 
affetti ossia negli individui collocabili nel BAP .  Segue la descrizione delle origini 
storiche del Broader Autism Phenotype (BAP) con le prime descrizioni della condizione 
presenti in letteratura, a cura di Asperger e Kanner. 
Sono riportati gli studi svolti in ambito genetico sui gemelli, tra i quali, il più 
significativo,  quello di Folstein e Rutter (1977)  al quale viene ricondotta ufficialmente 
la nascita del concetto di Broader Autism Phenotype (BAP).  A conclusione del capitolo 
sono riportate le due principali metodologie con cui il BAP è indagato e le loro 
differenze: gli studi Familiari, che indagano il BAP in un ottica categoriale,e le Scale 
Psicometriche, che indagano il BAP in un ottica quantitativa e dimensionale. 
 
Nel terzo capitolo sono state descritte le scale psicometriche principalmente utilizzate 
nella ricerca in ambito psicologico: l’ Autism-Spectrum Quotient (AQ), Broad Autism 
Phenotype Questionnaire (BAPQ), Social Responsiveness Scale (SRS) e Broader 
Phenotype Autism Symptom Scale (BPASS).  
E’ anche riportata le revisione dei principali studi che hanno indagato la presenza di 
tratti BAP nei genitori di bambini nello spettro autistico mediante l’uso delle scale sopra 
citate. Dalla letteratura si evince come nella maggior parte dei casi siano stati svolti 
studi caso-controllo, nei quali è stata misurata la presenza di tratti autistici in  un 
campione di genitori di bambini con ASD e confrontata con i tratti di un campione di 
genitori di bambini con sviluppo tipico. Emerge che i genitori dei soggetti ASD 
presentano maggiori tratti riconducibili all’ASD rispetto ai genitori dei gruppi di 
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controllo e i deficit che più frequentemente manifestano sono nella sfera sociale e 
comunicativa. Pochi si sono rivelati i contributi di ricerca che hanno usato le scale 
psicometriche per analizzare quali siano i tratti più condivisi tra genitori e figli con 
ASD. 
 
Nel quarto capitolo è presentata la nostra ricerca sperimentale la quale, partendo dagli 
studi riportati nel terzo capitolo, si pone, mediante uno studio correlazionale, di 
analizzare la presenza di tratti comuni tra genitori e bambini con ASD. La scelta di uno 
studio correlazione ha lo scopo di dare un contributo nella comprensione della modalità 
di trasmissione dei tratti riconducibili all’ASD a livello intergenerazionale. 
Secondariamente ha lo scopo di permettere una comprensione delle caratteristiche dei 
genitori che potrebbero rappresentare un fattore di rischio o di protezione all’ASD dei 
figli. 
La ricerca è stata condotta su un campione di 131 genitori e 68 bambini con ASD di età 
compresa tra i 4 e gli 11 anni. I partecipanti sono stati reclutati tra marzo 2015 e luglio 
2016 presso l’U.O. Complessa NPI 3 - Psichiatria dello sviluppo (Direttore: Prof. 
Filippo Muratori) dell’IRCCS Fondazione Stella Maris. La scala psicometrica utilizzata 
in questa ricerca è l’AQ, versione self-report, per misurare i tratti riconducibili all’ASD 
nei genitori e l’AQ-child, versione parent-report, per misurare i tratti autistici nei 
bambini ASD.  
Per questo studio sono stati esplicitati nel capitolo: obiettivi, materiali e metodi, analisi 
dei dati, risultati, discussioni, conclusioni e prospettive di sviluppo future. 
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CAPITOLO 1 
Disturbi dello Spettro Autistico (ASD) 
 
I Disturbi dello Spettro Autistico (Autism Spectrum Disorder –ASD) appartengono alla 
categoria dei disturbi del Neurosviluppo  e sono caratterizzati da una principale diade 
sintomatologica che include: compromissioni nell’interazione sociale e nella 
comunicazione verbale e non verbale,  e presenza di un repertorio di comportamenti, 
interessi o attività stereotipati e ripetitivi (American Psychiatric Association, 2013) . 
Oltre a queste caratteristiche cliniche principali, vi sono anche altri aspetti che sono 
riconosciuti come peculiari dei Disturbi dello Spettro Autistico ossia: l’esordio nei primi 
anni di vita, il ritardo nello sviluppo di varie funzioni psicologiche e l’eziologia 
multifattoriale. Quest’ultima implica un’ interazione tra fattori di rischio genetico e 
fattori ambientali scatenanti che, insieme, determinano lo svilupparsi del disturbo 
(Valeri e Vicari, 2012) 
Si tratta di disturbi che alterano in modo invasivo l’intero sviluppo psicologico del 
bambino, compromettendo in modo più o meno globale l’area comunicativa, linguistica 
e comportamentale (Strepparava e Iacchia, 2012). 
Si presentano indistintamente in tutte le classi sociali, nazionalità e etnie, presentano  un 
andamento per lo più cronico, e ciò significa che generalmente sono disturbi che 
tendono ad accompagnare l’intero arco di vita di chi ne risulta affetto, causando, 
soprattutto nei casi più gravi, una persistente disabilità (Vicari, Valeri e Fava, 2012). 
 
 La diagnosi di autismo deve essere formulata da un clinico esperto (uno psicologo, uno 
psichiatra o un neuropsichiatra infantile) che utilizzi i criteri sui quali è stato raggiunto 
un accordo internazionale, ossia i criteri che sono inseriti nel Manuale Diagnostico e 
Statistico dei Disturbi Mentali (DSM), prodotto dall’American Psichiatry Association 
(APA), e nella Classificazione Internazionale delle Malattie e dei Problemi Correlati 
(ICD), stilato invece dall’Organizzazione Mondiale della Sanità (Surian, 2005). In 
queste due classificazioni i Disturbi vengono definiti in base a quadri sintomatologici, e 
questi ultimi raggruppati sulla base di statistiche comparabili.  
Lo scopo della  formulazione di questi due manuali è stato creare un linguaggio che 
fosse comune tra le varie discipline e nelle diverse parti del mondo. L’adozione, infatti, 
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di criteri internazionali, garantisce una migliore comunicazione tra scienziati e clinici e 
permette di riferirsi in modo pertinente ai risultati raggiunti negli studi sperimentali ed 
epidemiologici. 
L’autismo è considerato come una condizione clinica molto eterogenea e, la variabilità 
fenotipica con la quale si manifesta nella clinica, dipende anche da fattori quali le abilità 
linguistiche e il grado di funzionamento cognitivo del soggetto (Valeri e Vicari 2012). 
 
1.1  Radici storiche dell’Autismo  
Il termine autismo fu coniato da Bleuler , psichiatra svizzero contemporaneo di Freud, 
nel 1911 e nasce dall’incontro fra la psichiatria clinica e la psicoanalisi: egli lo utilizzò , 
studiando e trattando  le sindromi schizofreniche, per indicare, negli adulti con malattia 
mentale dei quali si occupava,  la loro peculiare tendenza al distacco dalla realtà 
accompagnata da un predominio relativo o assoluto della vita interiore (Bleuler, 2015) . 
I pazienti di Bleuler presentavano, come sintomi, il ritiro dal mondo reale e lo sviluppo 
di una modalità di pensiero lontana dalla normalità e dalla logica che, egli, definì 
appunto “autistica”.  
Il termine “autismo” deriva dal greco autòs e significa ‘se stesso’ e, con tale 
espressione, lo psichiatra svizzero intendeva proprio mettere in risalto l’allontanamento 
del soggetto schizofrenico dal mondo sociale circostante e il suo rivolgersi verso il 
contenuto del proprio pensiero, costituito da desideri e timori (Bleuler, 2015).  
Bleuler descrisse quindi l’autismo come un sintomo secondario della schizofrenia, 
originato da una scissione delle funzioni psichiche.  Il comportamento dell’individuo 
che lo presentava era caratterizzato da apatia e indifferenza mentre il pensiero risultava 
ripetitivo, bizzarro e a causa di ciò consentiva l’isolamento. 
Il  concetto di  autismo e di pensiero  autistico  rimase  soprattutto  un aspetto 
sintomatologico secondario o peculiare della schizofrenia,  correlato soprattutto al 
paziente adulto, fino al 1943, anno in  cui Leo Kanner,  pediatra  americano di origine 
tedesca, scrisse sulla rivista Pathology un articolo intitolato Autistic disturbances of 
affective contact (http://www.studiopolifunzionale.it).  In questo articolo Kanner (1943) 
descrisse per primo la “sindrome autistica” riportando la storia clinica di 11 bambini di 
circa 5 anni che presentavano, e condividevano tutti, un preciso quadro psicopatologico 
caratterizzato da : tratti ossessivi, stereotipie, ecolalia e isolamento sociale.  Kanner 
propose per questi casi la diagnosi di Autismo Infantile Precoce, definendola come una 
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sindrome con caratteristiche proprie e a sè stanti rispetto alla schizofrenia (Valeri e 
Vicari 2012). L’autismo viene così per la prima volta distinto dal più vasto gruppo delle 
schizofrenie e i motivi di tale separazione sono: i sintomi della schizofrenia sono diversi 
da quelli dell’autismo infatti ad esempio i deliri e le allucinazioni costituiscono un 
elemento rilevante nella schizofrenia, mentre sono assenti nell’autismo. Aspetto 
secondario, ma non di minore importanza, i bambini autistici crescendo non diventano 
schizofrenici, ma adulti autistici (Wing L., 1971). Esistono comunque dei soggetti 
autistici che in età adulta assomigliano a livello comportamentale ad alcuni tipi di 
pazienti schizofrenici e si parla soprattutto di una similarità nei sintomi negativi 
(linguaggio, e espressioni facciali ridotte, scarso interesse per contatto sociale e 
comunicazione) (Frith, 2010). Non vi è invece completamente somiglianza tra i pazienti 
schizofrenici con sintomi positivi e gli individui con autismo. Oggi sappiamo che ciò 
che distingue completamente i due disturbi ed evita rischi di confusioni è l’età di 
esordio, che si verifica precocemente, nei primi due anni, per l’autismo e dopo la 
pubertà invece per la schizofrenia (Frith , 2010). 
Un altro contributo di grande rilevanza nella storia dell’autismo è stato quello dato da 
Hans Asperger, un pediatra austriaco specializzatosi in pedagogia correttiva. Egli nel 
1944  pubblicò, su una rivista tedesca di psichiatria e neurologia , il suo primo articolo , 
Die <<autistischen Psychopathen >> im Kindesalter , sulla sindrome che poi divenne 
nota con il suo nome,  la Sindrome di Asperger (SA).  Asperger (1944) nel suo lavoro 
descrisse 4 bambini tra i 6 e gli 11 anni, i quali rappresentavano un gruppo di pazienti 
con una disabilità caratterizzata da difficoltà nell’integrazione sociale,  nonostante le 
apparenti capacità cognitive e verbali adeguate (Klin e Volkmar, 2004). In particolare il 
quadro clinico dei bambini descritti da Asperger era definito da: quoziente intellettivo 
(QI) nella norma, buone competenze grammaticali e lessicali, deficit nella 
comunicazione non verbale, interessi insoliti e circoscritti, comportamento bizzarro, 
abilità sociali non adeguate, goffaggine e deficit nella coordinazione motoria (Valeri e 
Vicari 2012).  Asperger, inoltre, fece spesso riferimento al gioco stereotipato, a strane 
risposte agli stimoli sensoriali, compresa l’ipersensibilità ai suoni, ai movimenti 
corporei stereotipati, ai comportamenti aggressivi, alla distruttività e all’irrequietezza 
(Wing, 2001). Asperger ricapitolò i problemi di questi bambini nell’ipotesi che non 
fossero in grado di apprendere le routine automatiche della vita quotidiana (come le 
abilità motorie, le abilità scolastiche di base, e le convenzioni sociali) ma seguissero i 
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loro interessi spontanei senza curarsi di alcuna limitazione proveniente dall’ambiente . 
Egli individuò le difficoltà di integrazione sociale come caratteristica fondamentale del 
disturbo (Klin e Volkmar, 2004) e riteneva che la malattia non potesse essere 
riconosciuta nell’infanzia o, di solito, prima del terzo anno di vita. Inoltre sottolineò 
come, per la maggior parte, si trattasse di maschi, come nell’autismo di Kanner. 
Inizialmente Asperger denominò la malattia “Disturbo autistico della personalità 
nell’infanzia”, riprendendo il termine “autismo” usato da Bleuler (1857-1939) per 
definire un egocentrismo estremo o l’interruzione di qualunque relazione tra il soggetto 
affetto e le altre persone. Asperger distinse inoltre questa condizione dalla schizofrenia 
enfatizzando il fatto che, al contrario di quanto avviene nei pazienti schizofrenici che 
manifestano una perdita progressiva di contatto con il mondo esterno, nei suoi pazienti 
emergeva una netta separazione tra se stessi e gli altri sin dall’insorgenza della patologia 
(Klin e Volkmar, 2004). 
Asperger e Kanner, essendo in corso la seconda guerra mondiale, ignoravano l’uno il 
lavoro dell’altro, ma i loro pazienti avevano molto in comune, come ad esempio 
problemi di interazione sociale, affettività, comunicazione e tipo di interessi inusuali e 
idiosincratici (Klin e Volkmar, 2004). I loro pazienti presentavano differenze 
significative nella gravità della sintomatologia nell’area sociale ed emotiva , nelle 
abilità linguistiche ed espressive, nei manierismi motori e negli interessi circoscritti 
(Klin e Volkmar, 2004). I pazienti descritti da Kanner erano soggetti in età prescolare 
caratterizzati da più gravi handicap a livello mentale piuttosto che verbale mentre quelli 
descritti da Asperger erano principalmente bambini in età scolare, evoluti dal punto di 
vista verbale e più brillanti. Di conseguenza la descrizione di Kanner rimase associata 
alla definizione del “classico” bambino autistico a più basso funzionamento, mentre 
quella di Asperger si è più facilmente legata alla definizione del bambino autistico più 
grande, senza ritardo e con maggiori capacità verbali (Klin e Volkmar, 2004). Il lavoro 
di Asperger è rimasto essenzialmente sconosciuto alla letteratura di lingua inglese fino 
al 1981, quando Lorna Wing, famosa psichiatra britannica, pubblicò un articolo su di 
esso in inglese. 
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1.2 L’autismo nel DSM 
Il termine autismo, nella psichiatria europea, ha rappresentato per molti anni il mondo 
chiuso in se stesso dello schizofrenico. L’autismo infantile è nato quindi nell’alveo della 
schizofrenia e ci sono voluti molti anni perché nei sistemi classificatori fosse da questa 
separato (Santocchi e Muratori, 2012) .  
E’ stato già sottolineato in precedenza come il DSM sia considerato uno dei più 
importanti tra i sistemi classificatori e l’evidenza dimostra infatti che si tratta di uno dei 
sistemi nosografici per i disturbi mentali o psicopatologici più utilizzati da psicologi, 
medici e psichiatri di tutto il mondo, sia nella pratica clinica che nell'ambito della 
ricerca (https://it.wikipedia.org) . Il DSM è uno strumento di diagnosi descrittiva dei 
disturbi mentali che non si basa su uno specifico approccio teorico. In esso i quadri 
sintomatologici sono descritti a prescindere dal vissuto del singolo e sono valutati in 
base alla loro frequenza statistica così poi da classificarli in categorie nosografiche ben 
precise.  
Il sintomo acquisisce quindi valore come dato frequenziale e permette esso stesso di 
valutare la presenza o meno di un disturbo mentale (https://it.wikipedia.org) . 
Nella prima versione del DSM, pubblicata nel 1952, l’autismo era classificato come un 
tipo infantile di Schizofrenia. Nella seconda versione, pubblicata invece nel 1968, 
nonostante nel 1966 il Group for Advancement of Psychiatry avesse cercato di stabilire 
in modo più chiaro i confini dell’autismo rispetto alla schizofrenia, l’autismo continuò a 
essere ancora classificato come un tipo infantile di schizofrenia (Valeri e Vicari 2012).   
L’autismo come categoria diagnostica a sè  stante è stato introdotto soltanto nel DSM-
III (APA, 1980). E’ qui che si parla per la prima volta di disturbi ad esordio infantile e 
all’interno di questi dei “disturbi generalizzati dello sviluppo” che comprendevano 
l’autismo descritto come “disturbo delle relazioni sociali senza allucinazioni e deliri” 
(Santocchi e Muratori, 2012). L’espressione Disturbo Generalizzato dello Sviluppo era 
usata per descrivere disturbi caratterizzati da atipie nello sviluppo di diverse funzioni 
psichiche di base, implicate nello sviluppo di competenze sociali e comunicativo-
linguistiche, come attenzione, percezione e programmazione motoria (Valeri e Vicari 
2012). E’ quindi nel DSM-III che, per la prima volta , l’autismo risulta chiaramente 
distinto dalla schizofrenia infantile e dalle altre psicosi . L’assenza di sintomi psicotici 
come deliri e allucinazioni, risulta qui incluso tra i criteri diagnostici (Santocchi e 
Muratori, 2012). 
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Il termine di Disturbo Generalizzato dello Sviluppo è stato poi sostituito da quello di 
Disturbo Pervasivo dello Sviluppo (DPS) nel DSM-IIIR (APA, 1987). Il termine 
“pervasivo” intende definire un disturbo che ha un’azione penetrante e che coinvolge 
pressoché tutte le aree dello sviluppo, con alterazioni durature e relativamente stabili 
nelle abilità sociali e comunicative che vanno ben al di là di quanto atteso sulla base del 
ritardo di sviluppo (http://autismo.inews.it). 
Nel DSM-IV (APA, 1994) si continua a parlare di Disturbi Pervasivi dello Sviluppo nel 
quale è inclusa una suddivisione in sottotipi in cui sono distintamente presenti come 
categorie diagnostiche all’interno del gruppo dei DPS: il Disturbo Autistico, il Disturbo 
di Rett, la Sindrome di Asperger, il Disturbo Disintegrativo della fanciullezza, il 
Disturbo Pervasivo dello Sviluppo non altrimenti specificato (Valeri e Vicari 2012).   
Infine  nel 1999  iniziò il processo di revisione del DSM-IV (APA, 1994) seguito poi da 
una revisione del DSM-IV-TR (APA, 2000) con l’obiettivo finale di permettere la 
stesura del DSM-5 da parte dell’American Psychiatry Association (APA, 2012). Fu 
organizzata quindi una iniziale DSM-5 Research Planning Conference per stabilire le 
priorità e identificare i punti principali su cui lavorare per creare la nuova versione del 
DSM. Vennero creati gruppi di lavoro per diversi e specifici ambiti: nomenclature , 
neuroscienze , genetica ,problemi evolutivi e diagnosi, punti di debolezza nei sistemi 
esistenti,  disabilità e compromissione funzionale, problematiche cross-culturali, 
personalità e disturbi relazionali, problematiche di genere, disturbi mentali in età 
infantile (https://it.wikipedia.org)  (http://www.dsm5.org/planning.cfm).  Tutto si è poi 
concluso nel 2013 con la pubblicazione del DSM-5; quest’ultimo ha condotto a diversi 
cambiamenti rispetto ai sistemi passati.  
 
Per quanto concerne l’autismo uno dei cambiamenti più importanti è stata la 
sostituzione del termine “Disturbi pervasivi dello Sviluppo” con la nuova 
denominazione di Disturbi dello Spettro Autistico (ASD).  Quest’ultimi sono inoltre 
stati inseriti all’interno dei Disturbi del Neurosviluppo (ND) e sono state eliminate tutte 
le sottocategorie (come la Sindrome di Asperger) . Il motivo per il quale sono stati 
eliminati i sottotipi che trovavamo invece nel DPS è da ricondurre all’idea che le varie 
sottocategorie presentino sintomi talmente simili da non poter appartenere a tipologie 
separate e da non poter essere considerate comorbidità. Devono rientrare nello stesso 
continuum (Feinstein, 2011). 
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Con il DSM-5 abbiamo infatti assistito in generale al passaggio da una classificazione 
nosografica  di tipo categoriale a una classificazione di tipo dimensionale. Questo 
significa che il disturbo ora è visto nell’ottica di un continuum fenomenologico per cui, 
parlando specificatamente dello Spettro Autistico, la possibilità di identificare il 
soggetto con una singola categoria diagnostica (dimensionale) associando l’uso di  
specificatori clinici (come la gravità, le abilità verbali) e di peculiarità  (come ad 
esempio il livello cognitivo) sono stati ritenuti idonei e sufficienti per descrivere la 
manifestazione clinica individuale del disturbo (Santocchi e Muratori, 2012).  
I tre domini per la diagnosi di autismo presenti nel DSM-IV sono diventati nel DSM-5 
due: Deficit socio-comunicativo e Interessi stereotipati e comportamenti ripetitivi. Il 
linguaggio e i disturbi relativi ad esso non sono più considerati nel DSM-5 come una 
caratteristica nucleare dei ASD ma come un fattore che influenza la sintomatologia 
clinica. 
 L’età di esordio è stata ampliata (Santocchi e Muratori, 2012). 
 
1.2.1 I criteri diagnostici DSM-5 
 
Il DSM-5 per far diagnosi di Disturbi dello Spettro Autistico richiede che siano 
soddisfatti quattro criteri diagnostici (American Psichiatry Association, 2013): 
A. Deficit persistenti nella comunicazione sociale e nell’interazione sociale in 
diversi contesti che non può essere la conseguenza di un ritardo generale dello 
sviluppo. I deficit si manifestano attraverso tutti i seguenti criteri: 
(1) Deficit nella reciprocità socio-emotiva che varia da approcci sociali atipici e 
anomali e fallimento nella normale conversazione bidirezionale reciproca, a 
una ridotta condivisione di interessi, emozioni e affetti, fino a una totale 
mancanza di iniziativa e un incapacità di dare risposta nell’interazione 
sociale reciproca. 
(2) Deficit nella comunicazione non verbale utilizzata per l’interazione sociale; 
ciò varia da una comunicazione con una scarsa integrazione degli aspetti 
verbali e non verbali, ad anomalie del contatto oculare e del linguaggio del 
corpo, deficit nella comprensione e nella comunicazione non verbale, fino a 
una totale assenza di gesti  e di espressioni facciali. 
(3) Deficit nello sviluppare, nel mantenere e nel comprendere le relazioni sociali 
appropriate al livello di sviluppo (oltre a quelle con i genitori e con i 
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caregivers) e ciò varia da una difficoltà nell’adattare il comportamento per 
adeguarsi nei diversi contesti sociali, alla difficoltà nel gioco immaginativo 
condiviso e nel fare amicizia , fino all’assenza di interesse verso altre 
persone e verso i coetanei. 
 
B. Pattern ristretto e ripetitivo di comportamenti, interessi o attività che si 
manifesta in almeno due dei seguenti criteri: 
(1) Movimenti motori, uso di oggetti e eloquio stereotipati o ripetitivi, quindi ad 
esempio presenza di ecolalia, uso ripetitivo di oggetti o frasi, stereotipie 
motorie semplici come mettere in fila giocattoli o capovolgere oggetti. 
(2) Eccessiva aderenza alla routine senza flessibilità, pattern ritualizzati di 
comportamenti verbali o non verbali, eccessiva resistenza al cambiamento 
come ad esempio estremo disagio davanti a piccoli cambiamenti, necessità di 
effettuare sempre gli stessi percorsi e di mangiare sempre lo stesso cibo, 
schemi di pensiero rigidi. 
(3) Interessi altamente ristretti e fissi, anomali per intensità e focalizzazione, 
come ad esempio forte attaccamento o preoccupazione per oggetti insoliti, 
interessi eccessivamente circoscritti o perseverativi.  
(4)  Iper o iposensibilità agli stimoli sensoriali o interessi atipici verso aspetti 
sensoriali dell’ambiente, ad esempio apparente indifferenza al dolore o alla 
temperatura, risposte di evitamento nei confronti di specifici suoni o di 
consistenze tattili specifiche, eccessiva attività nell’annusare o toccare 
oggetti, fascinazione per luci o per oggetti in movimento (che ad esempio 
ruotano). 
 
C. I sintomi devono essere presenti nella prima infanzia , ma possono manifestarsi 
pienamente solo quando le richieste sociali eccedono le capacità limitate. 
 
D. I sintomi, nel loro insieme, causano una compromissione clinicamente 
significativa del funzionamento quotidiano, sociale, lavorativo o in altre aree 
importanti dell’individuo. 
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E. Le alterazioni non sono meglio spiegate da disabilità intellettiva o da ritardo 
globale dello sviluppo. La disabilità intellettiva e il disturbo dello spettro 
autistico sono spesso presenti in concomitanza. Per porre diagnosi di 
comorbidità di Disturbo dello Spettro Autistico e di Disabilità intellettiva , è 
necessario che il livello di comunicazione sociale sia inferiore rispetto a quanto 
atteso per il livello di sviluppo generale. 
 
Specificare la gravità attuale: nel DSM V è richiesto di valutare il livello di gravità 
della compromissione della comunicazione sociale e dei pattern di comportamento 
ristretto e ripetitivi. In particolare sono indicati 3 possibili livelli che vanno da “ è 
necessario un supporto”, “è necessario un supporto significativo” fino a “è necessario 
un supporto molto significativo” (American Psichiatry Association, 2013). 
Specificare inoltre: 
 Se vi è o meno una compromissione intellettiva associata; 
 Se vi è o meno una compromissione del linguaggio associata; 
 Se il Disturbo dello Spettro Autistico è associato a una condizione medica o 
genetica nota o a un fattore ambientale; 
 Se il Disturbo dello Spettro Autistico è associato a un altro disturbo del neuro 
sviluppo, mentale o comportamentale. 
Per i casi in cui è interessato solo il criterio A non si può fare diagnosi di ASD ma  si 
può fare solo diagnosi di Disturbi della Comunicazione (che comprendono anche i 
disturbi del linguaggio) (Santocchi e Muratori, 2012) .  
Il DSM-5 ha quindi introdotto elementi dimensionali. Questo cambiamento implica che 
nel processo diagnostico non viene più data importanza al dover attribuire una delle 
“etichette” alla condizione ma, ciò che ha rilevanza, è individuare tutti i bisogni della 
persona e come questi influenzano la vita dell’individuo. In base a questi criteri 
l’obiettivo della diagnosi deve essere capire il grado di sostegno necessario al soggetto 
(Feinstein,2011). 
 
1.2.2 Studi di validazione dei criteri DSM-5 per i Disturbi dello Spettro 
Autistico  
Alcuni studi si sono già occupati di validare i nuovi criteri DSM-5 e di confrontarne la 
specificità e sensibilità rispetto ai criteri DSM-IV.  
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In particolare molti studi si sono occupati di valutare proprio il passaggio da una 
diagnosi di DPS (DSM-IV) a ASD (DSM-5) e i risultati mostrano come , se da una 
parte i nuovi criteri sembrano migliorare la  specificità della diagnosi e la distinzione tra 
popolazioni cliniche e non cliniche (Faroy, Meiri e Arbelle, 2016), allo stesso tempo 
sembrano poter escludere una sostanziale parte di individui con quoziente intellettivo 
nella norma o con DPS diverso dal Disturbo Autistico (Santocchi e Muratori, 2012). 
Accanto all’aumento di consistenza e stabilità della diagnosi, c'è una diminuzione nella 
sensibilità e circa un quarto dei bambini che sono stati precedentemente diagnosticati 
con DPS, con i criteri DSM-5 non sono più diagnosticati come tali, a causa di una 
mancata presenza di tutti i sintomi necessari. Ciò riguarda anche la diagnosi clinica di 
bambini piccoli che non hanno ancora una chiara manifestazione sintomatica a causa 
dell’età precoce (Faroy, Meiri e Arbelle, 2016). 
Lo studio di Mattila e collaboratori (Mattila et al, 2011) mostra come i criteri DSM-5 
sembrino poco sensibili rispetto all’identificazione dei soggetti con Disturbo di 
Asperger o con autismo ad alto funzionamento (HFA). Nello studio di Ohashi e 
collaboratori (Ohashi et al, 2015) sono stati invece riesaminati 68 bambini, dei quali 40 
avevano ricevuto diagnosi di DPS e 28 nessuna diagnosi. Questa nuova valutazione è 
stata condotta in modo retrospettivo utilizzando sia i criteri del DSM-IV-TR sia 
mediante i nuovi criteri DSM-5.  Dei 40 bambini con precedente diagnosi di DPS solo 
27 hanno ottenuto una diagnosi di ASD con i criteri DSM-5, mentre i 28 con nessuna 
diagnosi con i criteri DSM-IV, non hanno ottenuto nessuna diagnosi neanche dopo 
valutazione secondo i criteri DSM-5 . In questo studio è stato messo in evidenza da 
Ohashi e collaboratori (Ohashi et al, 2015) come i criteri DSM-5 potrebbero escludere 
dalla diagnosi bambini con forme di autismo ad alto funzionamento o bambini 
diagnosticati in età più avanzata. Uno studio molto recente (Bent, Barbaro e 
Dissanayake, 2017) è andato invece a esaminare se vi è stata una variazione nell’ età e 
nel numero dei bambini diagnosticati con ASD dal 2010 al 2015, quindi in 
concomitanza con l’introduzione dei nuovi criteri del DSM-5. È stato osservato, in 
questo studio, un leggero aumento nell’età media della diagnosi ( da 48 a 51 mesi) e ciò 
conferma il dato presente in letteratura che suggerisce che il DSM-5 può sotto 
identificare bambini piccoli e bambini con ASD (Barton et al,2013; Matson et al, 2012), 
e che ciò potrebbe di conseguenza portare a un aumento nell'età media di diagnosi. 
Questo aumento ha corrisposto anche  ad un aumento della frequenza delle diagnosi. 
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Dallo studio è emerso inoltre un incremento nell’incidenza annua della diagnosi di ASD 
tra il 2010 e il 2013, mentre tra il 2013 e il 2015 il dato si è stabilizzato senza ulteriori 
rilevanti aumenti di incidenza. Bent, Barbaro e Dissanayake  (2017) ritengono che 
probabilmente alla base di ciò vi potrebbe essere proprio l’introduzione dei più rigorosi 
criteri diagnostici DSM-5 che avrebbero, quindi, portato all’attenuazione della tendenza 
al crescente numero di diagnosi nel tempo. I criteri DSM-IV e in particolare la categoria 
dei DPS-NOS secondo gli autori potrebbero aver contribuito all’aumento delle diagnosi 
di DPS osservato negli ultimi decenni (Fombonne et al, 2009). Anche lo studio di Bent, 
Barbaro e Dissanayake (2017) mostra come l'incidenza del disturbo di Asperger e PDD-
NOS sembri diminuito dal 2013, a seguito dell'introduzione del DSM-5. In conclusione 
al momento sembra dunque che i nuovi criteri si mostrino più specifici, portando a una 
riduzione delle diagnosi falso positive come mostra anche lo studio di Bent, Barbaro e 
Dissanayake  (2017)  ma con la loro utilizzazione circa il 12% dei soggetti affetti da 
DPS, in particolare le femmine, rischiano di non essere diagnosticati (Santocchi e 
Muratori, 2012). Da questi studi, ciò che emerge,  è  la necessità  nella pratica clinica di 
prestare attenzione alle conseguenze non intenzionali che possono derivare dai 
cambiamenti che sono avvenuti nei criteri diagnostici nel DSM-5, in quanto alcuni 
bambini possono risultare pregiudicati nell’accesso ai servizi per i trattamenti cosi come 
le famiglie che, in precedenza ne avrebbero avuto diritto, possono ritrovarsi private di 
servizi di assistenza fondamentali (Grant e Nozyce, 2013).  Sarebbero comunque 
necessari ulteriori studi di validazione per meglio comprendere l’impatto nel processo 
diagnostico che ora e nel futuro avrà l’utilizzo dei nuovi criteri diagnostici DSM-5. 
 
1.3 Caratteristiche cliniche dei Disturbi dello Spettro Autistico 
Negli ultimi decenni risulta notevolmente aumentata la capacità di comprendere i 
peculiari aspetti sociali, comunicativi e comportamentali dei soggetti con ASD. 
I criteri DSM-5 pongono enfasi sulla concezione attuale per la quale il Disturbo dello 
Spettro Autistico clinicamente ruoti intorno a 2 nuclei patologici principali ossia : la 
compromissione qualitativa nell’interazione sociale reciproca (non si parla di assenza di 
comportamenti sociali) con deficit nella comunicazione verbale e non verbale e  
presenza di pattern di interessi ristretti e comportamenti stereotipati. Per ciascuna  di 
queste aree possiamo ritrovare una ampia varietà di sintomi ma tutti devono 
manifestarsi nell’ infanzia e compromettere il funzionamento quotidiano del soggetto. 
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Le manifestazioni del disturbo variano molto in base al livello di gravità della 
condizione autistica , al livello di sviluppo e all’età cronologica. Ed è da ciò che deriva 
il termine Spettro (American Psichiatry Association, 2013).  
L’esordio del disturbo si colloca nei primi due anni di vita del bambino e i sintomi 
vengono solitamente ufficialmente riconosciuti intorno ai 24 mesi anche se in genere i 
genitori hanno osservato anomalie già nei primi 12 mesi di vita del figlio, constatando 
in generale differenze rispetto agli altri bambini. Si riconoscono principalmente due 
modalità di esordio:                             
- una modalità con precoce ritardo nello sviluppo per il quale il bambino appare diverso 
dagli altri bambini fin dalla nascita e manifesta atipie quali ad esempio: poca 
responsività ai segnali provenienti dagli altri, poco contatto oculare con la madre già 
durante  l’allattamento,  la tendenza a focalizzare l’attenzione in modo persistente su 
oggetti o dettagli (Strepparava e Iacchia,2012).  
- una modalità regressiva con perdita di abilità sociali e linguistiche precedentemente 
acquisite. In genere il genitore riferisce di un deterioramento che può essere graduale o 
rapido e che si verifica tra i 12 e i 24 mesi di età dopo una prima fase di sviluppo nella 
norma (American Psichiatry Association, 2013). 
Aspetti sintomatologici. Per quanto concerne la compromissione qualitativa 
nell’interazione sociale reciproca, Wing e Gould (1979) hanno identificato tre tipologie 
di disturbo sociale nell’autismo : il riservato, il passivo e lo strano. La varietà 
sintomatologica esistente porta infatti ad avere bambini autistici che tendenzialmente 
mancano di iniziativa sociale e che tendono all’isolamento, con una quasi totale 
mancanza di consapevolezza dell’altro e dei suoi bisogni (riservati e passivi) e bambini, 
nell’estremo opposto del continuum del disturbo, che presentano invece approcci sociali 
bizzarri (attivi ma strani), che tendono al contatto con l’estraneo e in generale con l’altro 
in modo inopportuno e che non sanno giudicare se il loro approccio è gradito o 
inappropriato (generalmente sono soggetti con diagnosi di Sindrome di Asperger con i 
criteri DSM-IV) (Frith, 2010).  
Tutti i bambini con ASD hanno in comune che difficilmente interagiscono con gli altri 
bambini, appaiono apatici e insensibili e, a differenti livelli, presentano un deficit nel 
contatto oculare e ciò significa che generalmente non rivolgono lo sguardo verso il loro 
interlocutore, sia esso un genitore o uno sconosciuto. In genere chiamati dal genitore o 
dallo sconosciuto tendono a non voltarsi e a non rispondere. Anche se sviluppano un 
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legame di attaccamento con il genitore, vi sono pochi segnali che lo mostrano e il 
genitore spesso riferisce la sensazione che questo attaccamento non ci sia (Valeri e 
Vicari 2012). Spesso fin da piccoli non presentano il sorriso sociale, evitano il contatto 
fisico (ad esempio l’abbraccio) e hanno un peculiare deficit nell’iniziativa all’attenzione 
condivisa , deficit presenti ma minori invece nella risposta all’attenzione condivisa. Non 
presentano la tendenza all’imitazione dell’altro e non si lasciano coinvolgere in giochi 
di imitazione (es. batti-batti le manine) , non rispettano inoltre in età più avanzata i turni 
nella comunicazione (Fabbro, 2012). L’espressione delle emozioni è ridotta, cosi come 
poveri sono spesso i movimenti espressivi del volto. Hanno in generale difficoltà 
nell’acquisire le regole che governano gli scambi sociali e l’altro è maggiormente usato 
dal bambino in termini strumentali, al fine del soddisfacimento dei propri bisogni, 
piuttosto che in termini relazionali, infatti difficilmente se ne permette l’intromissione 
nelle proprie attività, comprese quelle di gioco. La capacità di instaurare relazioni 
sociali adeguate al livello di sviluppo risulta inadeguata e i bambini autistici più grandi 
tendono a non avere amici tra i coetanei e possono essere vittime di bullismo (Valeri e 
Vicari, 2012) .  
Alla base della compromissione nella relazione sociale dei bambini autistici secondo 
molti studiosi vi sarebbe un deficit nella Teoria della Mente, ossia quella che Baron 
Cohen (2011) individua come una delle componenti dell’empatia, e che solitamente un 
bambino neuro tipico acquisisce intorno ai 4 anni di età . Il bambino con ASD avrebbe 
quindi un disturbo nella capacità di comprendere gli stati emotivi e le intenzioni degli 
altri; non riesce a prevedere e a comprendere l’altro e questo rende impossibili le 
normali interazioni sociali (Valeri e Vicari, 2012). 
La compromissione qualitativa dell’interazione si associa alla compromissione 
qualitativa nella comunicazione caratterizzata da deficit sia nella comunicazione verbale 
che in quella non verbale e, anche in questo caso, da diversi livelli di gravità. Vi sono 
alcuni bambini con ASD che presentano un ritardo nello sviluppo del linguaggio mentre 
altri, sempre in linea con il concetto di continuum, non presentano completamente il 
linguaggio verbale.  
I bambini con ASD che riescono a ottenere un buon livello di sviluppo del linguaggio 
invece tendono a parlare molto e utilizzano frasi ben strutturate e complesse includendo 
parole a bassa frequenza d’uso rispetto a quanto atteso per la loro età. Possono usare 
però neologismi, inversioni pronominali e ecolalia (Valeri e Vicari, 2012).   
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Spesso i bambini con autismo presentano l’ecolalia, ossia il ripetere suoni sentiti ma 
senza alcuna intenzione comunicativa ( ripetono ad esempio musiche, pubblicità o 
singole parole o frasi). L’ecolalia esiste sia in forma immediata che differita 
(Strepparava e Iacchia, 2012). Seppur il linguaggio verbale sia presente, è 
accompagnato da difficoltà nella pragmatica del linguaggio. Di conseguenza quindi il 
bambino non riesce a iniziare e a sostenere una conversazione di tipo bidirezionale e 
non riesce a comprendere proverbi, metafore e le barzellette .  
L’eloquio tende a essere monotono, senza quindi l’intonazione prosodica che 
normalmente da un ritmo e senso al discorso (Fabbro, 2012).  La comunicazione non 
verbale risulta in generale molto ridotta, sia per quanto riguarda la capacità imitativa, la 
comunicazione del volto e l’uso di gesti e delle dita (assenza del pointing 
protodichiarativo per condividere le esperienze e le novità ambientali con l’altro).  
A livello non verbale, un comportamento caratteristico di molti bambini con ASD 
(principalmente dei non verbali) è quello di usare la mano dell’altra persona per ottenere 
l’oggetto desiderato. Per quanto sia una forma atipica di comunicazione non possiamo 
esimerci dal considerarlo comunque un modo mediante il quale il bambino riesce a 
comunicare con l’altro. 
Per quanto concerne la sfera comportamentale il bambino con ASD presenta interessi 
atipici e molto intensi verso determinati oggetti o attività e sono inoltre in genere 
completamente assorbiti in rituali e routine quotidiane fisse (Valeri e Vicari, 2012).  In 
generale i bambini con ASD hanno un forte attaccamento agli oggetti, e in particolare si 
interessano a parti degli stessi, ma la peculiarità che li contraddistingue è che 
solitamente instaurano legami con oggetti insoliti e atipici e non  con quelli usuali verso  
i quali il bambino neurotipico invece sviluppa un attaccamento  spontaneo come le 
bambole e gli orsacchiotti.  Il bambino  autistico  usa  i giochi in modo   meccanico  e   
ripetitivo e raramente esegue giochi di finzione (Strepparava e Iacchia, 2012).    
Molti   bambini   nello Spettro autistico presentano   reazioni emotive  intense se si 
verificano   cambiamenti e   imprevisti, tendono infatti a  quella che viene definita  
“sameness”,  ossia   l’immodificabilità   del  contesto e  hanno  bisogno  di rifugiare se 
stessi nella routine per governare l’ansia  (Valeri e Vicari, 2012).                               
Mancano di flessibilità e non accettano cambiamenti  nelle  procedure  una volta che  
una  determinata  modalità  nel  fare  le   cose  è stata acquisita ed è divenuta 
abitudinaria. 
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Usano gli oggetti in modo insolito e ad esempio li mettono in fila in modo fisso 
(rocking) oppure li fanno roteare. Esplorano quindi principalmente quelle che sono le 
proprietà fisiche degli oggetti, caratteristiche dalle quali sono molto affascinati, e non si 
interessano invece alla reale funzione che hanno le cose (Strepparava e Iacchia, 2012). 
Sia i bambini che gli adolescenti nello Spettro autistico eseguono dei movimenti 
ripetitivi e stereotipati che non hanno alcuna finalità ma che vengono definiti 
”comportamenti auto stimolatori" che servono quindi a produrre stimolazioni sensoriali 
piacevoli e rassicuranti per il soggetto. In questa categoria ritroviamo ad esempio: lo 
sbattere le mani, muovere le dita, roteare gli oggetti, battere i piedi per terra, oscillare in 
avanti e indietro la schiena, canticchiare o mormorare con la bocca chiusa etc.  Il 
camminare sulle punte dei piedi appartiene a questa categoria di comportamenti auto 
stimolatori ed è presente nella maggior parte dei soggetti nello spettro autistico 
(Strepparava e Iacchia, 2012). Le stereotipie più gravi e più difficili da gestire sono 
quelle auto aggressive che sono comportamenti stereotipati messi in atto dall’individuo 
che consistono ad esempio nello sbattersi la testa contro pareti, mobili e muri ( è 
definito head-banging) ed è una forma che risulta fondamentale ridurre il più possibile. 
Nella valutazione della stereotipia bisogna prendere in considerazione tre fattori ossia: 
l’intensità del comportamento, il contesto in cui si manifesta e la durata. Occorre 
comunque considerare, che se fosse loro concesso, quasi tutti i bambini nello spettro 
dedicherebbero tutto il loro tempo a queste stereotipie, a discapito di attività più 
funzionali.  
Per questo motivo in ambito terapeutico uno dei principali obiettivi è ridurre il tempo 
dedicato alla stereotipia a favore di attività che diano lo spazio all’interazione con gli 
altri( Fabbro, 2012). 
Tra le caratteristiche cliniche dei disturbi dello spettro autistico, presente ora anche tra i 
criteri DSM-5, ritroviamo anche ipo/ipersensibilità agli stimoli sensoriali  quindi il 
bambino può avere inusuali reazioni di avversioni o di fascinazione agli stimoli visivi, 
sonori e tattili. I bambini iperreattivi risultano sopraffatti da stimoli generalmente 
considerati comuni e ordinari e possono manifestare delle reazioni di difesa 
caratterizzate da forti risposte negative al sovraccarico sensoriale. I bambini iporeattivi 
risultano invece tendenzialmente insensibili agli input e di conseguenza non hanno o 
appaiono ridotte le risposte agli stimoli sensoriali (Tomchek et al, 2014). 
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1.4 Profilo intellettivo : Basso e Alto Funzionamento 
In linea con l’approccio dimensionale introdotto nel DSM-5, i bambini con autismo , 
sono caratterizzati da una estrema eterogeneità anche per quanto riguarda il profilo 
intellettivo. Le abilità intellettive si collocano infatti anch’esse su un continuum in cui, 
da un lato, si collocano bambini con disabilità che va da un grado lieve a uno molto 
grave. Nel mezzo si collocano i bambini con quoziente intellettivo nella norma e 
all’estremo opposto una più piccola minoranza presenta un livello cognitivo sopra la 
norma (Vivanti,2010).  
In ambito clinico una distinzione che è largamente usata è quella tra soggetti low 
functioning (a basso funzionamento) e soggetti high functioning (a alto funzionamento). 
Generalmente viene definito a “basso funzionamento” un soggetto con un ritardo da 
medio a severo e con scarsa o assente produzione verbale. Questi soggetti presentano un 
quoziente intellettivo di performance (QIP) superiore al quoziente intellettivo verbale 
(QIV). Viene invece definito a “alto funzionamento” un soggetto con intelligenza nella 
norma o superiore alla norma e con un linguaggio fluente. Questi soggetti presentano 
invece un QIV tendenzialmente superiore al QIP (Vivanti,2010). Il QI elevato correla 
con una prognosi migliore. 
 
1.5 Epidemiologia e comorbidità  
Il primo studio epidemiologico sull’autismo fu condotto da Victor Lotter (1966) in un 
area ben definita geograficamente, ossia in una contea londinese, dove esaminò 78000 
bambini dagli 8 ai 10 anni. In questa popolazione di bambini egli rilevò un incidenza di 
disturbo autistico di 4,5 su 10000 (Frith , 2010). Un altro studio considerato oggi una 
pietra miliare nella ricerca epidemiologica sull’autismo e in cui si ottenne un risultato 
simile a quello precedentemente citato, è quello di Lorna Wing e Judith Gould (1979), 
in cui fu riscontrata un incidenza di 4,9 su 10000 bambini (Frith , 2010). 
Questi studi furono condotti e pubblicati in un epoca in cui il disturbo era ancora poco 
noto e considerato raro e soprattutto non si riteneva esistessero forme lievi di autismo in 
bambini ad esempio con QI nella norma, dato di cui invece oggi siamo ampiamente 
certi. I dati recenti (che usano anche campioni più grandi) indicano una prevalenza 
dell’autismo molto maggiore. 
20 
 
Le   recenti   statistiche  sull’incidenza  dell’autismo  riportano   che   negli    Stati   
Uniti un bambino su 68 ha un disturbo dello spettro autistico 
(https://www.cdc.gov/ncbddd/autism/data.html).  
Il dato sull’incidenza non è correlato a un determinato ceto sociale, etnia o razza ma vi è 
sicuramente una differenza di genere in quanto tutti gli studi pubblicati riferiscono che il 
ASD si manifesta più frequentemente nei maschi che nelle femmine con un rapporto di 
circa 4:1 (Christensen, D. L. , 2016) (http://www.salute.gov.it).  Studi condotti in 
Europa, Asia e in nord d’America hanno  individuato soggetti con ASD  con  incidenza  
dell’1-2 %  della popolazione generale (https://www.cdc.gov/ncbddd/autism/data.html).  
Nello specifico, in Europa, la diffusione  varia da paese a  paese: si  passa  da  una  
prevalenza di 1 su 160 bambini in Danimarca,  a una prevalenza di  1 su 86 bambini in 
Gran Bretagna (http://www.salute.gov.it). Per  l’Italia non  esistono studi 
epidemiologici approfonditi ma i dati più recenti dell’Istituto Superiore  di Sanità (ISS, 
2011) indicano una prevalenza di circa 10-13 casi su 10000 per le forme classiche di 
autismo e di 40-50 casi su 10000 se si  considera in generale la categoria dei  ASD 
(Strepparava e Iacchia, 2012) .                                                                                    
E’ evidente come le stime di prevalenza varino nei singoli studi e si ritiene che le 
differenti metodologie di screening adottate, le differenze nei metodi di campionamento 
della popolazione e la numerosità stessa del campione, il fatto che siano esaminate fasce 
di età diverse, siano tutti aspetti che giocano un ruolo rilevante nel determinare tale 
variabilità (http://www.iss.it).                                                                                                                         
Da questi dati emerge un incremento nell’incidenza del ASD negli ultimi decenni, ma la 
maggior parte degli esperti ritiene che non si tratti di un reale incremento nel numero 
dei casi e confutano quindi l’ipotesi di una vera e proprio epidemia di autismo (Frith , 
2010). Mediante studi accurati è stato spiegato come questo incremento possa essere  
almeno in parte giustificato dal miglioramento nella capacità di fare diagnosi  da parte 
degli specialisti, dall’ampliamento dei criteri diagnostici, dal fatto che un maggior 
numero di casi è stato esaminato, dalla diminuizione dell’età alla diagnosi, che sono 
tutte conseguenze di una maggiore sensibilità e  consapevolezza del disturbo 
(http://www.iss.it). 
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Comorbidità 
La comorbidità è una condizione clinica in cui il soggetto presenta in contemporanea 
più disturbi che risultano o l’uno indipendente dall’altro oppure alcuni di essi possono 
essere secondari alla patologia principale. L’andamento delle edizioni che si sono 
succedute del DSM è stato quello di ridurre le gerarchie diagnostiche e aumentare le 
comorbidità. È importante sottolineare come alcuni esperti ritengano che la comorbidità 
in psichiatria non implica la reale  presenza di disfunzioni multiple, ma piuttosto riflette 
la nostra attuale incapacità di porre un'unica diagnosi che includa tutta la variabilità 
sintomatologica peculiare di un determinato disturbo (First, 2005)  . 
Per quanto concerne i Disturbi dello Spettro Autistico, in letteratura è riportato come si 
possano presentare associati a disturbo depressivo, a disturbo bipolare, a un ADHD o a 
disturbi d’ansia . Le condizione però con le quali più di frequente si presenta associato 
l’ ASD sono il Ritardo Mentale e i Disturbi del linguaggio. La presenza o meno di 
disabilità intellettiva insieme alla gravità nella compromissione del linguaggio, 
rappresentano due importanti fattori prognostici del Disturbo dello Spettro autistico 
(American Psichiatry Association, 2013). 
 
1.6 Eziologia dei Disturbi dello Spettro Autistico 
Non esiste una risposta semplice su quale sia l’eziologia dei ASD e vi sono teorie che 
attribuiscono maggiori responsabilità alla predisposizione genetica e, in 
contrapposizione, teorie che danno invece maggiore rilevanza ai fattori ambientali.  
Fino alla fine degli anni 70 era in generale diffusa la convinzione che la sindrome 
autistica fosse causata da una mancanza di affetto e empatia da parte dei genitori e, a 
consolidare questa concezione, ebbe grande rilevanza il lavoro di Bruno Bettelheim 
(1967) che attribuiva i sintomi dell’autismo alla relazione del bambino con una madre 
distaccata, fredda e inadeguata nell’accudimento che fu definita “madre frigorifero”. 
Sulla base di questa concezione, per molto tempo, il trattamento terapeutico utilizzato 
implicò l’allontanamento dei bambini dalle loro famiglie a favore di trattamenti 
riabilitativi residenziali (parentectomia) (Strepparava e Iacchia, 2012). Oggi questa 
ipotesi è stata completamente confutata e l’impostazione del trattamento è totalmente 
cambiata; in ambito terapeutico i genitori lavorano in sinergia con l’equipe terapeutica 
(Strepparava e Iacchia, 2012).  
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Per quanto riguarda i possibili fattori causali alla base dei ASD sono tanti quelli che 
sono stati esaminati e studiati e in generale si è concordi sull’ipotesi di un eziologia 
multifattoriale. 
 
1.6.1 Fattori di rischio 
I dati presenti in letteratura ci permettono di riconoscere due tipologie di fattori di 
rischio per i Disturbi dello Spettro Autistico: 
Fattori di rischio genetico. Gli studi di genetica e le ricerche sui gemelli e sulle famiglie 
hanno fornito una consistente  evidenza empirica sul fatto che i Disturbi dello Spettro 
Autistico siano disturbi con elevata ereditabilità e con una solida base genetica. Genitori 
con un figlio con diagnosi di ASD hanno dal 2% al 18% di possibilità di avere un 
secondo figlio affetto anch’egli da ASD.  
Gli studi sui gemelli hanno invece mostrato che tra i gemelli monozigoti, se uno dei 
gemelli presenta ASD, le probabilità che anche l’altro gemello sviluppi un ASD variano 
tra il 37% e il 90%.   Nei gemelli dizigoti invece se uno dei 2 gemelli ha un Disturbo 
dello Spettro Autistico, la probabilità che anche l’altro gemello lo sviluppi varia dallo 0 
al 31% (https://www.cdc.gov/ncbddd/autism/data.html).  La prevalenza dei ASD tra i 
fratelli varia invece tra il 6-10%. 
I dati, che provengono da questi studi, hanno portato a ipotizzare che la variabilità con 
cui si manifesta il fenotipo clinico dell’autismo possa riflettere, a livello genetico, il 
coinvolgimento di più geni di suscettibilità (Veenstra-Vanderweele, Christian e Cook, 
2004) . Si parla anche di eterogeneità genetica ossia combinazioni diverse di geni che 
possono predisporre allo stesso quadro clinico autistico in diverse famiglie. 
L’individuazione di questi geni predisponenti si sta mostrando però notevolmente ardua, 
probabilmente proprio a causa della natura eterogenea del disturbo (Frith, 2010). 
Sempre in ambito genetico un fattore di rischio che è stato scoperto, ma che potrebbe 
spiegare solo una piccola percentuale dei casi di autismo, è rappresentato dalle Copy 
Number Variation (CNV), ossia variazioni strutturali nel genoma consistenti in 
delezioni o in duplicazioni che possono essere de novo o ereditate . In una Review 
effettuata da Merikangas e collaboratori (2009) sulla relazione tra autismo e CNV  è 
stato sottolineato come all’inizio gli studi mostrassero la presenza di un eccesso a livello 
quantitativo di CNV in media nel 6%-10% dei pazienti ma come successivamente sia 
invece stata data più importanza  a ricerche sulla localizzazione nel gene di queste 
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delezioni o duplicazioni.  È stato infatti mostrato come negli ASD, le CNV riguardino 
più frequentemente regioni con geni codificanti, quindi attive a livello funzionale. I geni 
che ne vengono coinvolti sono spesso fondamentali per alcuni fenomeni critici del 
neurosviluppo come la sinaptogenesi o la proliferazione cellulare (Merikangas et al., 
2009). 
Studi sul genoma di persone autistiche indicano invece aree di suscettibilità genetica per 
l’autismo in cromosomi diversi. Il primo a essere stato individuato è il cromosoma 7 e 
altri loci sono stati individuati nel cromosoma sessuale X (Surian, 2005). 
Nonostante tutti gli studi a oggi condotti per tentare di identificare i fattori di rischio 
genetico, l’autismo rimane un disturbo complesso e ancora misterioso a livello 
neurobiologico (Geschwind, 2011). Ciò di cui si ha certezza è che l’ASD sia 
l’espressione di uno specifico processo patologico che, a partire da fattori poligenetici 
(sicuramente presenti ma in minima parte identificati), comporta un anomalo sviluppo 
dell’architettura cerebrale che è responsabile della sindrome clinica comportamentale 
(Muratori et al, 2011). 
 
Fattori di rischio ambientali. Per  quanto  riguarda  i fattori di rischio ambientali 
sembrerebbe che l’età avanzata dei genitori  correli  con un  maggior  rischio  per  il  
bambino  di  sviluppare  un  Disturbo  dello Spettro Autistico (Durkin et al, 2008).  
Inoltre è stato osservato come essere nati prematuramente o  il  basso peso  alla  nascita 
siano fattori che aumentano in percentuale il rischio di sviluppare un ASD (Schendel e 
Bhasin, 2008).                                                                                       
Abbiamo precedentemente visto come gli studi condotti sui gemelli monozigoti abbiano 
mostrato una forte componente genetica nell’ASD , dato che in una percentuale che va 
dal 37 al 90% se uno dei due gemelli ha il disturbo dello spettro autistico anche l’altro 
presenterà i tratti. Tuttavia c’è una percentuale di casi in cui uno dei gemelli presenta il 
carattere mentre l’altro no (Ronald e Hoekstra, 2011). Questo disaccordo ha fatto 
chiaramente intendere come i geni non siano gli unici fattori coinvolti nell’eziologia del 
disturbo e ha portato a ritenere che potessero essere coinvolti anche fattori epigenetici. 
Di conseguenza i ricercatori hanno iniziato a indagare anche sulla relazione tra 
epigenetica e autismo. L’epigenetica è definita come l’insieme dei cambiamenti 
ereditari che modificano l’espressione dei geni ma che non comportano alterazioni nelle 
sequenze genetiche stesse. Negli ultimi anni l’epigenetica ci sta in generale spiegando 
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quali sono i meccanismi attraverso cui l’ambiente è in grado di interferire con il 
genoma, poiché un gene può infatti risultare silenziato, può essere attivamente espresso 
o non  essere del tutto espresso. L’aspetto fondamentale è che i cambiamenti epigenetici 
sono potenzialmente reversibili (Henikoff, e Matzke, 1997), per cui se esiste ( come 
finora è stato dimostrato) una relazione tra autismo e epigenetica sarebbe fondamentale 
riuscire a  identificare quali sono i cambiamenti epigenetici comuni al maggior numero 
di soggetti con ASD per poter cosi sviluppare degli adeguati interventi terapeutici. Uno 
dei meccanismi che modula l’espressione genica è la metilazione del DNA ossia un 
processo normalmente presente e necessario a livello fisiologico per il quale  una 
proteina, la DNA-Metiltransferasi, trasferisce un gruppo metile da un composto ossia 
l’S-Adenosil-Metionina (intermedio della via metabolica dei folati) a una citosina ( cioè 
una base azotata). Quindi Il processo di modulazione genica avviene proprio tramite il 
legame tra un gruppo metile (-CH3) e una base azotata. La conseguenza di citosine 
metilate è che la trascrizione, e quindi l’espressione del gene, viene repressa mentre 
quando la citosina viene demetilata la trascrizione del gene viene attivata e quindi 
quest’ultimo viene espresso.  
In uno studio condotto dagli scienziati del King College di Londra e pubblicato nel 
2013 sulla rivista Molecular Psychiatry (Wong et al, 2014) è stato analizzato un 
campione di 50 coppie di  gemelli monozigoti (MZ) dei quali: 34 coppie erano 
discordanti per ASD o per tratti autistici ( un gemello presentava il carattere mentre 
l’altro no), 5 coppie in cui entrambi i gemelli presentavano ASD e 11 coppie di gemelli 
neurotipici. I gemelli MZ condividendo età, sesso, lo stesso genotipo e l’esposizione ai 
medesimi fattori ambientali, costituiscono un campione ideale per esaminare il 
contributo dei fattori epigenetici . Ciò che è stato fatto dal team di ricerca è una vera e 
propria analisi sistemica dell’epigenoma di gemelli MZ discordanti per i caratteri 
dell’ASD.  
È  stata quindi analizzata la metilazione del DNA in oltre 27.000 siti in tutto il genoma 
utilizzando campioni prelevati dalle 50 coppie e, il primo esito di questo studio è stato 
che il disturbo dello Spettro autistico non sembra associato a differenze sistematiche 
nella metilazione globale del DNA. Il secondo esito è stato che, contrariamente ai livelli 
globali, la metilazione del DNA in alcuni singoli siti genetici specifici (sequenze di 
regolazione dette isole CPG) è risultata costantemente alterata in tutte le coppie di 
gemelli discordanti per l’ASD. In particolare tra gemello con ASD e l’altro, sono state 
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rilevate differenze significative nella metilazione del DNA delle isole CPG. E’ anche 
emersa una correlazione positiva tra numero di isole CPG metilate ( risultate in numero 
maggiore in tutti gli ASD) e gravità della sintomatologia autistica (Wong et al, 2014). 
A livello genetico le isole CPG sono sequenze di regolazione molto importanti presenti 
a monte dei geni, nelle quali, laddove la citosina sia metilata, si ha un blocco nella 
trascrizione e conseguentemente nell’espressione genica. Questo studio ha contribuito 
nell’evidenziare il ruolo potenziale che ha l’epigenetica nei Disturbi dello spettro 
autistico e nei tratti autistici.  
 
1.6.2 Fattori neurologici 
Le tecniche di neuroimmagine permettono di rilevare anomalie strutturali, relative alla 
grandezza o alla densità di una determinata struttura e anomalie funzionali, relative 
invece alla relazione tra determinate aree cerebrali e specifiche funzioni mentali. Tra le 
tecniche di neuroimmagine più utilizzate vi sono la Tomografia ad emissione di 
positroni (Pet), la Tomografia assiale computerizzata (Tac), la Risonanza magnetica 
(Rm) e la Risonanza magnetica funzionale (Rmf). Tutte queste tecniche di indagine 
hanno contribuito ad aumentare le nostre attuali conoscenze sul funzionamento del 
cervello. Utilizzare queste tecniche ha inoltre permesso di ottenere importanti risultati 
nello studio del cervello delle persone con autismo (Surian, 2005).  
Alcuni studi hanno dimostrato l’esistenza di una correlazione tra Disturbo dello Spettro 
Autistico e la dimensione della circonferenza cranica.  
Kanner riferisce nei suoi lavori di aver riscontrato questa caratteristica nei bambini 
autistici da lui esaminati, ma questo fenomeno è stata ignorato per molti anni, per poi 
iniziare a ricevere maggiore attenzione dopo l’introduzione delle tecniche di 
neuroimmagine (Surian, 2005). La letteratura sull’argomento afferma che è stato 
documentato come l’esordio clinico dell’autismo sia preceduto da due fasi di anomalia 
nella crescita cerebrale. Si riscontra nei bambini con autismo una ridotta dimensione 
della testa alla nascita, seguita da un aumento improvviso con conseguente eccessiva 
dimensione del cranio tra il primo e il secondo mese e tra i 6 e i 14 mesi di vita. Lo 
studio di Courchesne e colleghi (Courchesne, Carper e Akshoomoff, 2003) conferma 
questo dato e rivela che questo tasso anormale e accelerato di crescita potrebbe essere 
considerato come un segno precoce e un fattore di rischio per l'autismo. Il ASD come 
già sottolineato, si manifesta in modo conclamato tra il secondo e il terzo anno di vita, 
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periodo in cui il cervello presenta già nei bambini questa grandezza inusuale. 
Probabilmente la crescita eccessiva del cervello inizia molto prima, forse in una fase 
antecedente rispetto a quando i primi sintomi comportamentali diventano clinicamente 
evidenti. I processi nello sviluppo neurale che si ritiene siano responsabili delle 
differenze tra bambini autistici e bambini neuro tipici nelle dimensioni cerebrali sono 
due: il primo è un processo che avviene in epoca precoce, già in fase prenatale, e che 
riguarda la formazione di nuovi dentriti e nuove connessioni sinaptiche. Si ritiene che 
una possibilità sia che il cervello autistico presenti più dentriti e sinapsi del cervello 
neuro tipico perché ne vengono formati di più (Surian, 2005). Il secondo processo è 
definito pruning ovvero “potatura” e corrisponde a una fase cruciale nella maturazione 
cerebrale durante la quale il numero dei neuroni e delle sinapsi viene ridotto con il fine 
di eliminare i collegamenti inutili o addirittura dannosi allo svolgimento di alcune 
funzioni mentali. Il cervello delle persone autistiche potrebbe quindi avere più dendriti 
del normale non perché ne vengono formati di più, ma perché si verifica un insufficiente 
processo di pruning (Surian, 2005).  
Dal  punto di vista neurologico  una  tesi  molto  accreditata  su  quale  potrebbe  essere 
l’origine  dell’autismo è quella di un deficit nella connettività tra le diverse aree 
cerebrali. Uno studio condotto in collaborazione da tre istituti di ricerca italiani, e 
pubblicato su Nature Neuroscience, ha messo proprio in evidenza come sintomi quali i 
deficit nel comportamento sociale e i comportamenti stereotipati riconducibili a un 
disturbo dello spettro autistico potrebbero avere origine da un deficit  nella connettività 
tra le diverse regioni della corteccia cerebrale, causato a  sua volta proprio da un 
alterazione nel  meccanismo  del   pruning  (Zhan et al, 2014).  In quest’ultimo sono 
coinvolte le cellule della microglia,  una piccola popolazione di macrofagi che come  
degli “spazzini” rimuovono i resti di neuroni e di altre cellule cerebrali non più 
funzionali .  Sembra essere un deficit nel loro funzionamento, durante la fase di 
sviluppo, alla base della compromissione  del sistema complessivo di comunicazione tra 
le diverse aree del cervello (Zhan et al, 2014).   Sono comunque molti gli studi condotti 
che convergono nel sostenere l’ipotesi di una connettività atipica tra le aree insieme ad 
anomalie nel volume nella sostanza grigia e nella sostanza bianca nel cervello di 
individui con disturbi dello spettro autistico (Anagnostou e Taylor, 2011). Queste 
indagini mettono in evidenza come il cervello autistico presenti un eccesso di 
connessioni a breve raggio (a breve quindi distanza) e poche connessioni a lungo raggio 
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rispetto al cervello neuro tipico (Müller, 2008). Chi sostiene questa tesi ritiene anche 
che questo eccesso a livello neurofisiologico trovi la sua corrispondenza 
comportamentale nel comportamento con stereotipie. 
In altri studi è stato indagato il possibile coinvolgimento nei ASD del Sistema dei 
Neuroni Specchio,  scoperto nella corteccia premotoria delle scimmie (Di Pellegrino e 
al., 1992)  e i cui correlati neuro anatomici nell’uomo sono stati scoperti a livello della 
corteccia parietale e temporale (Rizzolatti et al, 1996). Si pensa che i neuroni specchio 
siano all’origine della capacità di rappresentarsi le azioni altrui e di processare 
un’azione altrui “come se” colui che osserva sia colui che la sta mettendo in atto. Molti 
ritengono che questa abilità abbia un ruolo in condotte quali l’imitazione, il linguaggio, 
l’empatia, il gioco di finzione e la teoria della mente (Oberman,2008) .  
In particolare sembrerebbe che nei soggetti con ASD il Sistema dei Neuroni Specchio, 
non si attivi in risposta ad un’azione eseguita da un’altra persona e da ciò deriva la 
deduzione di una sua compromissione nell’autismo.  E’ chiaro come questo deficit 
possa avere ripercussioni a livello relazionale ma, primariamente, ciò che risulta 
difficile stabilire è se siano i disturbi nel relazionarsi con l’altro del bambino con ASD a 
provocare nel tempo il malfunzionamento  nel Sistema dei Neuroni Specchio o se sia la 
compromissione nel sistema dei neuroni specchio a  condurre all’inabilità sociale 
(Oberman, 2008) . 
Ritornando alle teorie su un deficit nella connettività cerebrale nei ASD,  è stato anche 
suggerito che il disfunzionamento del Sistema dei Neuroni Specchio nell’autismo possa 
essere il risultato di schemi di connettività difettosa dove le connessioni a “corto raggio” 
sono in eccesso e facilitate rispetto ai collegamenti ridotti a lungo raggio. Questo infatti 
sembra determinare minor efficacia della trasmissione del segnale all’interno del 
Sistema dei Neuroni Specchio (Oberman, 2008).  
Un altro filone della ricerca, che utilizza le tecniche di neuro immagine, fornisce esiti 
che costituiscono una prima evidenza del fatto che probabilmente il bambino “viene al 
mondo” con il Disturbo dello Spettro Autistico piuttosto che acquisirlo durante lo 
sviluppo nei primi 2 anni di vita. 
 Recentemente, infatti, in uno studio pubblicato sul New England Journal of Medicine,  
Courchesne e collaboratori (2014) hanno affermato che analizzando post-mortem 
campioni della corteccia cerebrale di bambini con autismo, hanno osservato che, nelle 
regioni che mediano le funzioni che risultano compromesse nell'autismo       
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(comunicazione sociale, emotiva e funzioni linguistiche), le lamine sono talmente sottili 
da risultare quasi assenti. Queste anomalie probabilmente derivano da una  
disregolazione nella formazione degli strati cerebrali che si verifica durante le fasi di 
sviluppo prenatale (Courchesne et al, 2014). In quest’ottica i ASD sarebbe quindi 
inquadrabile come un disturbo neurologico, che si sviluppa in epoca prenatale, 
caratterizzato da deficit socio comunicativi e da interessi ristretti e stereotipati. 
 
1.6.3 Teorie neuropsicologiche 
Le teorie neuropsicologiche pongono in relazione il comportamento manifesto e 
osservabile con le strutture e le funzioni cerebrali, tentando di spiegare quale sia la 
natura di questa relazione (Costanzo et al, 2012). Sono in particolare 3 le teorie in 
questo ambito che hanno tentato di spiegare l’origine della sintomatologia che 
caratterizza i Disturbi dello Spettro Autistico. 
Teoria della mente. Secondo la prima teoria i ASD sarebbero caratterizzati a livello 
psicologico da un deficit nell’acquisizione della Teoria della Mente. Quest’ultima è la 
capacità di comprendere gli altri in termini di stati mentali . Ciò  significa riuscire ad 
attribuire pensieri, credenze e sentimenti a sé e agli altri ed essere in grado di prevedere 
il proprio comportamento e quello altrui proprio sulla base di questi stati (Costanzo et 
al, 2012). Alla base della teoria della mente gli studi hanno mostrato l’esistenza di uno 
specifico sistema neurale e in particolare le regioni cerebrali che si attivano durante i 
compiti di mentalizzazione sono: la giunzione temporo-parietale, i poli temporali (a 
livello dell’amigdala), la corteccia cingolata e la prefrontale anteriore (Frith e Frith, 
2003).  Gli esperti sono concordi nell’affermare che i bambini neurotipici sviluppano la 
teoria della mente già nei primi anni di vita e infatti già a due anni riescono a costruire 
rappresentazioni di quello che la gente ha intenzione di comunicare (Frith, 2010) e ciò li 
orienta nella comprensione degli altri e soprattutto nelle interazioni sociali (Surian, 
2005) (Strepparava e Iacchia, 2012). Tra il secondo e il terzo anno di vita si manifestano 
comportamenti spontanei considerati i precursori della teoria della mente e questi sono: 
l’indicazione protodichiarativa cioè la capacità di indicare qualcosa per attirare 
l’attenzione dell’altro e non solo quindi per richiedere ciò di cui si ha bisogno e 
l’attenzione condivisa per controllare dove è rivolta l’attenzione o lo sguardo dell’adulto  
(Surian, 2005). Tra i 3 e i 4 anni dimostrano invece la capacità di attribuire credenze, 
desideri e intenzioni e quindi la presenza di una teoria della mente (Baron-Cohen, 2000) 
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(Strepparava e Iacchia, 2012). Lo dimostrano perché a questa età riescono a superare i 
test di falsa credenza ossia dei test, come quello di Sally e Anna, costruiti proprio con lo 
scopo di indagare questo costrutto. Il problema da risolvere nel test è questo: Sally 
nasconde una biglia in un posto X e poi va a fare una passeggiata; durante la sua 
assenza Anna sposta la biglia in un posto Y; Sally poi ritorna e a questo punto si chiede 
al bambino in quale luogo Sally andrà a prendere l’oggetto.  Se il bambino indicherà il 
posto X significa che ha sviluppato la capacità di riconoscere la falsa credenza di Sally 
(Surian, 2005; Vivanti, 2010) . Il bambino supera il test se riesce a superare la falsa 
credenza ossia l’errata convinzione che gli altri abbiano sempre la sua stessa 
rappresentazione della realtà e se riesce a comprendere che il comportamento degli altri 
è determinato dalle loro credenze sugli eventi, che non sempre corrispondono con lo 
stato reale delle cose (Frith, 2010) .  
I bambini con autismo hanno un grave e persistente ritardo nello sviluppo della teoria 
della mente che sembra derivare come prima cosa da un deficit nell’acquisizione di 
concetti fondamentali come pensare, credere o far finta (Surian, 2005). Nel secondo 
anno di  vita il bambino con ASD non mostra le attività di indicazione protodichiarativa 
e di attenzione condivisa e questi sono considerabili indicatori e segni precoci di un 
possibile Disturbo dello Spettro Autistico (Surian, 2005).  
Inoltre non presentano il gioco di finzione e molti studi mostrano come nonostante siano 
capaci di superare compiti logici ben più difficili, hanno una significativa difficoltà nei 
compiti di false credenze, che generalmente non superano, perché non riescono a 
comprendere la falsa credenza di Sally (Frith, 2010). 
Teoria delle funzioni esecutive. La seconda teoria psicologica che tenta di spiegare 
l’autismo è la teoria delle Funzioni Esecutive, ossia quelle funzioni che sono alla base 
del comportamento intenzionale e finalizzato allo scopo e che consentono di stabilire 
nuovi pattern comportamentali e cognitivi. Le funzioni esecutive permettono 
l’adattamento del soggetto nelle situazioni nuove e sono responsabili nella vita 
quotidiana di una risposta comportamentale adeguata alle richieste del contesto 
ambientale (Frith, 2010) . Includono : la capacità di pianificazione, la flessibilità 
cognitiva, la memoria di lavoro, il problem solving, la capacità di inibire i 
comportamenti automatici e la capacità di inibire i comportamenti impulsivi.  
I correlati neuroanatomici di queste funzioni sono la corteccia prefrontale dorso laterale, 
la corteccia orbito frontale e la corteccia cingolata anteriore. Secondo la teoria delle 
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Funzioni esecutive vi sarebbe un deficit a carico di queste funzioni nei ASD e in 
particolare quelle che risultano dagli studi maggiormente compromesse nell’autismo 
sono : la memoria di lavoro, la capacità di generare nuove soluzioni, la capacità di 
passare da un compito all’altro e di inibire risposte automatiche. Inoltre gli individui 
con autismo presentano una chiara tendenza all’impulsività , alla perseverazione e la 
difficoltà nel cambiare criterio nei compiti (Frith, 2010). I neuropsicologi hanno 
valutato quest’ultimi aspetti proprio nei pazienti con ASD mediante test come il 
Wisconsin Card Sorting test, che prevede l’utilizzo di 4 mazzi di carte e durante il quale 
si richiede al paziente di classificare le carte che gli vengono date in base a 
caratteristiche delle stesse come simboli, numeri e colori . Durante la procedura viene 
continuamente cambiato dallo sperimentatore il criterio con cui ordinare il mazzo e il 
paziente deve capire di volta in volta quale sia il criterio scelto e passare alla nuova 
modalità. Ciò che viene soprattutto valutato durante l’esecuzione della prova è il tempo 
necessario al paziente per capire che il criterio è cambiato e la sua flessibilità cognitiva 
o set-shifting (intesa come la capacità di modificare le proprie strategie di risposta in 
base alla richieste del contesto senza cadere nella perseverazione). In questo compito è 
chiaramente emerso come il soggetto con autismo ha un comportamento segnato dalla 
perseverazione e dalla difficoltà nel cambiare la regola (Frith, 2010). Molti dati presenti 
in letteratura confermano un deficit nella flessibilità cognitiva nei soggetti ASD 
(Solomon et al, 2008). Gli esperti sono concordi nel sostenere che le conseguenze a 
largo spettro del deficit a carico delle funzioni esecutive nell’autismo sono: la 
compromissione nell’attivazione dei processi di pensiero meta cognitivo (Strepparava e 
Iacchia, 2012), la  difficoltà nel funzionamento adattivo e soprattutto le peculiari 
stereotipie comportamentali e gli interessi circoscritti (Costanzo et al, 2012) che 
presentano i bambini con autismo. Quindi per questa teoria le azioni ripetitive sono la 
conseguenza naturale di un mancato controllo esecutivo a livello superiore (Frith, 
2010). 
Debole Coerenza Centrale. Infine la terza teoria, ossia quella della Debole Coerenza 
centrale,  ipotizza come l’origine dei sintomi autistici potrebbe trovare una spiegazione 
nella scarsa capacità che caratterizza i ASD di integrare diverse informazioni, tenendo 
conto degli aspetti contestuali, in un insieme globale coerente e dotato di significato. 
Uta Frith (2010), definisce la coerenza centrale come una forza che unisce grandi 
quantità di informazioni e che, se è potente, impedisce di vedere i dettagli, i singoli 
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“spicchi” dell’insieme. La tendenza alla coerenza centrale è, nella definizione della 
Frith, un aspetto che pervade diversi processi cognitivi, dal ragionamento al linguaggio, 
dalle capacità di azione a quelle di percezione visiva e uditiva (Frith, 1996). I soggetti 
con ASD hanno un sistema cognitivo caratterizzato da una coerenza debole, appaiono 
quindi privi di una forza coesiva centrale, e per questo eccellono nell’individuare i 
dettagli,  ma hanno prestazioni peggiori rispetto ai soggetti neuro tipici in compiti che 
richiedono un attenzione globale al contesto (Frith, 2010).  
Oggi recenti studi hanno suggerito che se esplicitamente istruiti i soggetti con ASD 
possono riuscire a usare un’elaborazione globale piuttosto che esclusivamente quella 
locale e, sulla base di questi nuovi esiti, si considera più corretto parlare di un diverso 
stile cognitivo piuttosto che di un vero e proprio deficit (Happè e Frith, 2006).  
Si ritiene oggi che questo stile cognitivo potrebbe essere alla base di alcune 
manifestazioni comportamentali tipicamente autistiche, come le stereotipie e gli 
interessi ristretti, ma che non possa spiegare i deficit nella cognizione sociale, ossia la 
compromissione dei processi che sono alla base delle interazioni con l’altro e con 
l’ambiente:  teoria della mente, empatia e riconoscimento delle emozioni (Happè e 
Frith, 2006). 
Teoria del cervello maschile estremo (extreme male brain theory). Questa teoria è stata 
formulata da Baron-Cohen (Baron-Cohen, 2002), il quale suggerisce che nella 
popolazione generale a livello cerebrale esiste una differenza di genere in due 
dimensioni: l’Empatia e la Sistematizzazione. Con sistematizzazione si intende la 
tendenza dell’individuo ad analizzare le variabili di un sistema e a scoprire le regole 
fondamentali che governano il comportamento di quel sistema per cosi comprenderlo e 
prevederlo. Quindi in base a questa teoria le donne hanno maggiori capacità empatiche 
mentre gli uomini presentano minori capacità empatiche ma maggiori capacità di 
sistematizzazione. In una sua successiva teoria (Baron-Cohen et al, 2003) definita 
modello Bifattoriale, Baron-Cohen riconduce, nell’individuo con ASD, i suoi deficit 
sociali e nella comunicazione a un  basso livello di empatia. Alla base della rigidità di 
pensiero, dei comportamenti ripetitivi e stereotipati e della tendenza a una elaborazione 
locale dello stimolo piuttosto che globale che troviamo nei soggetti ASD vi sarebbe 
invece un alto livello di sistematizzazione. Pertanto secondo Baron-Cohen (2002;2003) 
la popolazione con ASD presenta un organizzazione cognitiva simile a quella degli 
uomini senza disturbi dello sviluppo, ma portata all’estremo (per questa ragione è 
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definita teoria del cervello maschile estremo). Questa teoria spiegherebbe anche la 
prevalenza maggiore dell’ASD nella popolazione maschile. 
Il limite maggiore di questa teoria è che per quanto riguarda l’ASD riesce a spiegare 
solo le caratteristiche dei soggetti con un più alto funzionamento, in quanto risulta 
difficile misurare empatia e sistematizzazione nei soggetti DSA con un più basso 
funzionamento. Questo perche il minor profilo intellettivo e linguistico rende più 
difficile analizzare le capacità di empatia e sistematizzazione. 
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CAPITOLO 2 
Il concetto di Spettro e il Broader Autism Phenotype 
 
2.1 Il concetto di Spettro in Psicopatologia 
Il termine Spettro, usato oggi in psicopatologia, deriva in realtà dall’ambito concettuale 
della fisica. In fisica infatti lo spettro è l’insieme di righe colorate, ciascuna con una 
propria e precisa lunghezza d’onda, che è possibile vedere su uno schermo quando una 
radiazione proveniente da una sorgente di luce attraversa un prisma (Aragona e Vella, 
1998) . Il fenomeno dello spettro qui deriva dal fatto che la luce, che l’occhio percepisce 
come un insieme qualitativamente omogeneo, in realtà è costituito da diverse 
componenti armoniche. In fisica dall’osservazione dello spettro è possibile risalire alla 
sostanza che lo ha emesso, l’unica variabile è legata alla capacità dell’osservatore di 
cogliere lo spettro. Lo spettro ha in sé una distinzione qualitativa, determinata dalla 
lunghezza d’onda della luce, e si distribuisce in un continuum quantitativo misurabile 
attraverso gli strumenti (Aragona e Vella, 1998). 
Oggi il termine spettro viene utilizzato frequentemente in ambito psicopatologico, 
ovviamente con una accezione diversa. È utilizzato infatti quando è possibile 
individuare un continuum (inteso come “assenza di interruzione”) fenomenico tra 
sindromi psichiatriche e ciò significa che tra di esse non è  possibile individuare un 
limite netto tra i quadri clinici o spesso si ipotizza un’eziologia comune tra i disturbi 
(Aragona e Vella, 1998). 
 Klerman, psichiatra e ricercatore americano, in una sua pubblicazione (Klerman, 1990) 
ha sostenuto come l’evidenza di una elevata frequenza di comorbidità tra disturbi 
psichiatrici, abbia messo in discussione la precedente concezione in base alla quale le 
patologie mentali siano unità distinte e ben inquadrabili a livello nosografico. Termini 
quindi come spettro o continuum, hanno proprio lo scopo di permettere il passaggio da 
un sistema categoriale di classificazione delle patologie mentali a un approccio 
dimensionale e quantitativo dove sono valorizzati i complessi processi causali 
sottostanti alla base di più sintomatologie cliniche (Aragona e Vella, 1998).  
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2.2 Il concetto di Spettro autistico 
L’autismo è uno dei più complessi tra i disturbi del neurosviluppo e, sulla base di 
quanto detto nel precedente paragrafo, molti esperti ritengono che non sia possibile 
considerarlo come un unico disturbo.  È stata Lorna Wing , una delle maggiori esperte 
viventi di autismo, a sviluppare il concetto di Spettro autistico, sostenendo che quando 
si parla di autismo non si parla di un singolo disturbo ma di un continuum in cui la 
variabilità è data dalla tipologia di sintomi e dalla loro gravità (Wing, 1988). 
Inizialmente la Wing parlava di “continuum autistico” , come se fosse possibile 
disegnare una linea che va dalla forma meno grave alla più grave di autismo, ma poi fu 
scelto il termine spettro perché come sottolinea Feinstein (2011): “il concetto che 
voleva esprimere la Wing  aveva più a che vedere, come lo spettro quando si parla della 
luce, con le sfumature con cui si manifesta il disturbo”.  
Non si tratta quindi solo di una questione di gravità ma proprio di diversità. 
Tutte le varianti  con cui l’autismo si manifesta hanno però lo stesso deficit di base, 
ossia la compromissione sociale (Feinstein, 2011) . Il concetto di Spettro è nato dopo 
uno degli studi più celebri  che la Wing condusse con Judith Gould (Wing e Gould, 
1979) : valutarono la prevalenza e la distribuzione dei tre nuclei sintomatologici allora 
riconosciuti per il disturbo autistico, ossia compromissione nel linguaggio, 
nell’interazione sociale e presenza di interessi ristretti e stereotipati, in 132 bambini 
residenti a Camberwell (Londra). Quest’ultimi furono selezionati e inclusi nello studio 
sulla base della presenza di deficit in almeno uno dei nuclei sintomatologici 
precedentemente citati.  
Ciò che è emerso è che il deficit sociale era un criterio essenziale per la diagnosi di 
autismo e che la distribuzione delle variabili nei sottogruppi di bambini (distinti da 
Wing e Gould (1979) sulla base del quadro sintomatologico in Passivi, Riservati e 
Bizzarri) suggeriva la presenza di  un continuum di gravità piuttosto che la possibilità di 
individuare disturbi diversi. Wing e Gould (1979) in seguito a questo studio sostennero 
fin da allora l’importanza di descrivere la sintomatologia dei bambini autistici sulla base 
della qualità e quantità delle variabili coinvolte, poiché ogni soggetto può collocarsi in 
un punto diverso nel continuum che va dalla più grave forma di autismo alle forma più 
lieve. 
Il concetto di Spettro autistico è quindi nato proprio con lo scopo di evidenziare come 
l’ASD sia un disturbo eterogeneo, che può manifestarsi con vari quadri sintomatologici 
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e con grandi differenze nella gravità e intensità dei suddetti sintomi. Ognuno dei criteri 
individuati per la diagnosi presenta un diverso range di manifestazione a livello 
fenotipico e, quello che si ritiene posso fare la differenza, è proprio l’interazione tra 
fattori biologici e genetici predisponenti e fattori ambientali scatenanti come età, sesso, 
personalità e temperamento, ambiente fisico e sociale (Wing, 1997). Tutte queste 
variabili insieme determinano una diversa espressività  di quella che oggi è riconosciuta 
non più come una triade ma come una diade sintomatologica (vedi criteri DSM-5).  
Nello specifico, per quale ragione nell’autismo possiamo parlare di un diverso livello di 
espressività dei tratti?  
Perché l’autismo è collocato tra quelle che vengono definite Malattie Complesse o 
Multifattoriali ossia malattie determinate geneticamente ma che non sono ereditate 
secondo i classici modelli di trasmissione mendeliana e che non presentano le classiche 
proprietà di dominanza e recessività (Plomin et al, 2014).  
Ciò significa che in queste malattie è rilevante l’azione di più fattori, genetici e 
ambientali, che aggiungono e sottraggono, ciascuno indipendentemente dall’altro, una 
piccola quantità di caratteri nella costituzione del fenotipo. I caratteri coinvolti sono 
definiti a loro volta caratteri complessi o quantitativi e sono tratti fenotipici in cui per 
l’appunto incidono sia fattori genetici che ambientali (Plomin et al, 2014). 
 
Il concetto di spettro va però anche aldilà dell’ambito puramente psicopatologico, infatti 
secondo il nuovo approccio dimensionale ai disturbi di personalità (introdotto nel DSM-
5), la personalità è in generale data dall’unione di tratti .  
Riprendendo la concezione dello spettro, i tratti di personalità sono presenti in generale 
nella popolazione ma ogni individuo si colloca lungo un continuum sulla base del grado 
e dell’intensità con cui si manifesta ciascun tratto (American Psichiatry Association, 
2013). Questo perché le dimensioni dei tratti sono molto ampie e gli individui si 
differenziano poiché possono  manifestarli tutti, non presentarne alcuni o avere tratti 
presenti in modo più o meno marcato.  
I tratti di personalità sani e adattivi si collocano nello stesso continuum ma nel polo 
opposto rispetto ai tratti di personalità associati a forme psicopatologiche; questo a 
dimostrazione di come, anche in questo ambito, ciò che fa la differenza è la qualità e la 
quantità con cui si manifesta un carattere (American Psichiatry Association, 2013) . 
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Anche i tratti peculiari di alcune psicopatologie vanno a costituire la personalità dei 
soggetti e si distribuiscono uniformemente nella popolazione generale quindi in realtà 
tutti gli individui si collocano in un grande continuum che va dalla normalità alla 
patologia passando da aree di condizioni subcliniche. Sotto questo aspetto, ritornando ai 
disturbi dello Spettro Autistico, è stato ampiamente dimostrato come : 
 La diade di tratti tipici dell´autismo è distribuita uniformemente su tutta la 
popolazione (Happé, 2006; Hoekstra et al., 2008). 
 Circa il 2.5-3% della popolazione ha caratteristiche tali da rientrare nei criteri 
diagnostici dello spettro autistico (Kim, 2011; Wheelwright, 2010), ma solo lo 
0.8-1% ha difficoltà clinicamente rilevanti.  
 Circa il 10% della popolazione fa parte del Broader Autism Phenotype (BAP) 
ossia del Fenotipo Autistico Ampio. È una condizione subclinica in cui sono 
comprese le persone che hanno solo una parte o tutti i tratti tipici dello spettro 
autistico (Hurley, 2007).  
 I parenti di soggetti con autismo in genere mostrano solo tratti isolati come 
difficoltà nell’interazione sociale. Questo suggerisce che i geni che 
contribuiscono all’autismo segregano  anche tra i familiari e hanno influenze 
distinte a livello fenotipico (Happé, 2006). 
 I parenti di individui con ASD mostrano più elevati livelli di tratti autistici ( 
Bishop et al., 2006; Constantino et al., 2006) suggerendo che lievi tratti 
subclinici condividono influenze familiari con l’autismo clinicamente 
diagnosticato. 
 
Da questi dati emerge chiaramente come l'autismo non sia quindi solo uno spettro 
all'interno della popolazione clinica infatti tratti autistici risultano continuamente 
distribuiti nella popolazione generale (Hoekstra et al,2007). 
Modello di Falconer: questo è il modello che spiega la distribuzione continua di alcuni 
caratteri multifattoriali tra i quali quelli legati all’autismo.  In questo modello la 
suscettibilità per una malattia complessa viene distribuita nella popolazione generale 
lungo una curva a campana nella quale emerge come solo alcuni genotipi manifestano il 
fenotipo (Plomin et al, 2014). A differenza delle malattie mendeliane dove si parla di 
geni causativi qui si parla di geni di suscettibilità che agiscono ciascuno in modo 
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additivo e predispongono l’individuo a sviluppare un disturbo in presenza di particolari 
fattori ambientali. Il modello introduce anche il concetto di “soglia di suscettibilità” 
poiché afferma che solo i soggetti che hanno una predisposizione genetica sopra un dato 
valore critico svilupperanno la malattia se esposti a condizioni ambientali scatenanti 
(Plomin et al, 2014). 
Dal modello di Falconer emerge il dato per cui nelle famiglie con multipla incidenza di 
una malattia complessa, la ricorrenza della stessa sarà maggiore rispetto alle famiglie 
con singola incidenza e si evidenzia inoltre che nei parenti di primo grado degli affetti è 
presente una maggior numero di fattori predisponenti, quindi di caratteri complessi 
legati al disturbo, rispetto alla popolazione generale.  
Questi ultimi aspetti, relativi alla definizione stessa di malattia complessa, sono stati 
ampiamente dimostrati anche per quanto concerne i Disturbi dello Spettro Autistico 
(Constantino e Todd, 2005; Virkud et al, 2009). 
 
Per studiare quindi in un ottica dimensionale i tratti autistici nella popolazione e 
soprattutto nei parenti di primo grado e per cercare di individuare quelli che possono 
essere considerati fattori predisponenti a livello genetico, si usa l’analisi dei Q.T.L. 
ossia dei loci dei tratti quantitativi. I loci sono i punti dei cromosomi dove si collocano i 
geni e per i caratteri quantitativi sappiamo che sono molti i geni coinvolti e che 
possono, in modo additivo, conferire una suscettibilità al disturbo. Lo scopo di questa 
tipologia di analisi è quello di comprendere l’architettura genetica dei tratti complessi, 
individuare i geni di suscettibilità e inoltre come approccio permette di indagare il 
network che connette il genotipo al fenotipo (Mackay, Stone e Ayroles, 2009). 
La nuova concettualizzazione dell’autismo secondo un approccio quantitativo e 
dimensionale insieme all’analisi dei Q.T.L. è ciò che ha motivato, nell’ambito dei 
Disturbi dello Spettro Autistico, la ricerca di quelli che vengono definiti “endofenotipi” 
nei familiari di pazienti con diagnosi clinica di autismo. 
Endofenotipo. È un termine coniato dagli psichiatri con l’intento di distinguere i sintomi 
comportamentali in fenotipi stabili e con una chiara correlazione genetica. Questo 
significa che grazie all’analisi dei Q.T.L. è possibile associare al fenotipo un elemento 
obiettivo come ad esempio un gene di suscettibilità. Si parlerà quindi di tratti 
quantitativi ed ereditabili (perché un gene di suscettibilità è un tratto ereditabile), che 
rappresentano un fattore di rischio per un dato disturbo (Plomin et al, 2014). 
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Si ritiene che gli endofenotipi per l’autismo possano essere individuati nei parenti di 
primo grado di soggetti con diagnosi di autismo e soprattutto si riscontrano in queste 
famiglie con incidenza di ASD, in una percentuale maggiore rispetto alla popolazione 
generale (Alarcon et al, 2005). 
Vi sono numerosi studi in letteratura che mostrano come gli endofenotipi di una 
malattia complessa  siano sotto il controllo di pochi geni di suscettibilità rispetto al 
disturbo clinicamente diagnosticabile a cui sono correlati (Kendler e Neale, 2010).  
Questa evidenza spiega come gli endofenotipi, anche nel caso dell’autismo, siano 
indipendenti dalla severità dei sintomi e da altre variabili strettamente associate al 
disturbo clinico. Gli endofenotipi individuabili nei familiari di soggetti con Disturbi 
dello Spettro autistico sono infatti caratterizzati da tratti più lievi, subclinici, ma 
comunque specificatamente riconducibili ai nuclei sintomatologici che caratterizzano il 
fenotipo clinico (Constantino, 2011). 
 I lievi tratti o endofenotipi che sono stati individuati a oggi nei parenti di primo grado 
di pazienti con ASD, sono tutti principalmente riconducibili ai domini dell’autismo 
della compromissione sociale, comunicativa e soprattutto linguistica e ciò che hanno in 
comune endofenotipo e ASD è proprio la base genetica. 
Nonostante tale evidenza i geni di suscettibilità a un determinato endofenotipo risultano 
più facilmente identificabili rispetto a quelli che predispongono al fenotipo clinico; ciò 
proprio a causa dell’eterogeneità del disturbo nella sua forma clinica (Alarcon et al, 
2005) . Per questa ragione si ritiene che la ricerca sugli endofenotipi possa dare 
importanti contributi nello studio dell’autismo in tutta la sua complessità. 
In letteratura ritroviamo come, ad esempio, mediante l’analisi dei Q.T.L correlati a un 
endofenotipo sociale dell’autismo (i tratti relativi alla sfera sociale sono stati misurati 
mediante scale di responsività sociale come l’SRS), siano stati identificati nei familiari 
2 loci nel cromosoma 11 e 17 (Duvall, Constantino e Geschwind, 2007) mentre in uno 
studio più recente è stato possibile identificare 2 loci nel cromosoma 8 con un 
differenza significativa nel campione dei familiari rispetto al genere (i familiari di sesso 
maschile presentavano un maggior endofenotipo sociale misurato con SRS) (Lowe et al, 
2015).  
Sono inoltre diversi gli studi concordi nel correlare la presenza di un endofenotipo 
linguistico nei familiari, caratterizzato prevalentemente da lievi compromissioni nel  
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linguaggio parlato, con loci situati sul cromosoma 7 (Alarcón et al, 2002; Alarcón et al, 
2005).  
In uno studio condotto da Chen e collaboratori (Chen et al, 2006) sono state condotte 
analisi di linkage1 in famiglie con multipla incidenza di ASD (almeno due soggetti 
affetti) e con un endofenotipo caratterizzato da lievi compromissioni nella 
comunicazione non verbale. L’esito dello studio è stato l’individuazione di una 
specifica associazione tra questi deficit nei parenti e  loci situati sul cromosoma 8 e 16 
(Chen et al, 2006). 
In riferimento invece alla popolazione generale e in linea con quanto sostenuto in questo 
paragrafo in relazione ai concetti di spettro e di endofenotipo , uno studio recente 
pubblicato sulla rivista Nature Genetics (Robinson et al, 2016) ha confermato il dato 
presente in letteratura in base al quale i geni che predispongono all’autismo sono 
presenti, in rapporto diverso, in tutta la popolazione (Happé, 2006; Hoekstra et al,2007).  
Robinson e i suoi colleghi (2016) hanno esplorato, su un campione di 38000 soggetti, 
due tipi di varianti genetiche implicate nell´autismo: varianti comuni, che si trovano in 
almeno l´1% della popolazione e  varianti de novo, ossia rari cambiamenti genetici che 
non vengono ereditati. I risultati della ricerca hanno mostrato come (Robinson et al, 
2016): 
 il 30% delle varianti comuni che predispongono geneticamente all´autismo 
influenzino anche le abilità sociali nella popolazione generale; 
  le mutazioni de novo siano presenti solo nel 19% delle persone con autismo e in 
oltre la metà dei casi (10%) siano presenti anche nei loro parenti non autistici. 
Sia nel gruppo si soggetti con autismo che nei loro parenti è emersa una 
correlazione negativa tra numero di questa varianti de novo e il funzionamento 
adattivo misurato mediante la Vineland Adaptive Behavior Scale, ossia uno 
strumento che misura il comportamento adattivo. 
 
Da questi risultati è possibile dedurre importanti contributi alla ricerca sull’autismo.  Il 
fatto che geni di suscettibilità al Disturbo dello Spettro Autistico influenzino anche le 
                                                 
 
1 L’analisi di linkage è un’analisi genetica che si fa tramite lo studio degli alberi genealogici. Si studiano nel corso   
delle generazioni specifici marcatori che possono essere “in linkage” ossia associati al gene responsabile di una 
determinata malattia. Per questo tipo di analisi è fondamentale avere famiglie numerose. 
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abilità sociali nella popolazione generale, è un dato che permette di dedurre come non 
esista un reale cut-off superato il quale si determini l’ASD (Robinson et al, 2016). 
Questo risultato costituisce la conferma di quanto già era stato ipotizzato da Constantino 
e Todd nel loro lavoro (Constantino e Todd, 2003) in cui già dai loro esiti avevano 
ipotizzato che la distribuzione continua dei tratti riconducibili all’autismo nella 
popolazione generale permetteva di affermare l’arbitrarietà del porre un cut-off per 
l’ASD che discriminasse individui affetti da i non affetti. 
Ogni variante genetica (allele) contribuisce indipendentemente incrementando i tratti 
correlati all’autismo e in concomitanza a fattori ambientali che contribuiscono a loro 
volta alla costituzione del fenotipo, è possibile che un soggetto raggiunga la soglia per 
una diagnosi di ASD. 
Robinson (2016) in merito a questo studio ha affermato:  
“E’ il primo studio che mostra specificatamente come fattori che sono stati associati con 
certezza all´autismo siano anche legati alle differenze nelle capacità sociali nella 
popolazione generale.  I risultati che abbiamo ottenuto contrastano anche il modello 
medico tradizionale per il quale esistono certi tratti solo nelle persone con una diagnosi 
di malattia”. 
 
Questo studio conferma anche il dato già presente in letteratura in base al quale le 
varianti genetiche comuni che sono, per definizione, presente in una percentuale 
significativa della popolazione generale, potrebbero svolgere un ruolo nell'eziologia 
dell'autismo (Alarcón et al., 2008; Chakrabarti et al., 2009; Ronald et al, 2010). Per 
queste evidenze si ritiene che la comprensione dell'eziologia delle differenze individuali 
nei tratti autistici nella popolazione generale sarà di aiuto nella nostra comprensione 
generale delle cause dell'autismo. 
I dati finora ottenuti e riportati fino a questa sezione dell’elaborato sono il motivo per il 
quale gli scienziati e i ricercatori si stanno dedicando sempre di più allo studio dei tratti 
autistici nella popolazione generale, e in particolare nei parenti di primo grado di 
soggetti con disturbo dello Spettro Autistico. Ampliare infatti la ricerca in questo 
ambito significa giungere a comprendere meglio i Disturbi dello Spettro autistico e  la 
complessità che si cela dietro il concetto di  Broader Autism Phenotype. 
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2.3 Origini del Broader Autism Phenotype 
L’espressione Broader Autism Phenotype (BAP), la cui versione italiana è  
l’espressione “fenotipo autistico ampio”, descrive un condizione subclinica nella quale i 
soggetti presentano tratti di personalità simili ai tratti peculiari dell’ASD, come il deficit 
nelle abilità sociali o una personalità bizzarra e con interessi ristretti.  Questi aspetti 
sono però presenti con un grado e un’intensità tali da non raggiungere la soglia per una 
diagnosi di Disturbo dello spettro autistico. Nello specifico i tratti non interferiscono in 
modo clinicamente significativo con il funzionamento dell’individuo, aspetto che invece 
riconosciamo oggi essere uno dei criteri fondamentali, con il DSM-5, per procedere a 
una diagnosi di ASD. 
Si tratta in generale di manifestazioni più lievi degli aspetti caratteristici dell’autismo 
clinicamente diagnosticato e, le ricerche, hanno mostrato come questi tratti siano 
maggiormente presenti nei parenti di primo grado di soggetti nello spettro autistico 
rispetto alla popolazione generale (Sucksmith, Roth e Hoekstra, 2011). 
Fin dai tempi delle osservazioni di Kanner e Asperger si parla in realtà dell’esistenza di 
un fenotipo autistico allargato, ossia del Broader Autism Phenotype, senza dare però 
una definizione a questo fenomeno. Entrambi hanno infatti riportato nel loro lavoro 
valutazioni sulle caratteristiche comportamentali e sulla personalità dei genitori dei 
bambini con autismo che esaminarono e, ciò che emerge dalle loro descrizioni, è che 
anche i parenti di primo grado sembravano presentare dei tratti simili, sebbene più lievi,  
a quelli della loro prole con autismo (Sucksmith, Roth e Hoekstra, 2011).  
Prima di riportare le prime descrizioni sull’argomento di cui siamo in possesso in 
letteratura, ossia quelle di Kanner e Asperger, è importante a livello storico sottolineare 
come quelli fossero anni in cui la seconda guerra mondiale si era da poco conclusa e 
nell’ambito della ricerca psicologica vi era una marcata opposizione all’ipotesi che i 
geni potessero influenzare la personalità e il comportamento, probabilmente perché 
questa concezione ricordava troppo le leggi razziali naziste (Feinstein, 2011). La 
conseguenza di ciò è che la maggior parte delle ricerche sull’autismo di quel ventennio, 
seppur evidenziassero la presenza di tratti nei parenti di primo grado, tendessero più a 
usare questo dato per attribuire, almeno in parte, la causa dell’autismo dei bambini a 
modalità relazionali e  genitoriali dannose. 
42 
 
Kanner  nel suo documento del 1943 (Kanner, 1943) parla dei genitori osservati nel suo 
primo studio descrivendoli come leggermente ossessivi, distaccati a livello emotivo e 
tendenzialmente disinteressati alle persone.  
Esattamente come Kanner, anche Asperger suggerisce che tratti simili a quelli dei 
bambini con autismo potevano essere riscontrati nei genitori o in altri parenti più o 
meno in tutti i casi (Klin e Volkmar, 2004) e, in particolare,  descrisse nel suo lavoro un 
sottogruppo di genitori definendoli ritirati, eccentrici e solitari e sottolineando come 
presentassero anche difficoltà nell’interazione con gli altri (Asperger e Frith, 1991). 
Kanner in realtà si spinse anche oltre rispetto ad a  Asperger e in un suo documento 
(Kanner, 1973) seppur da una parte condanni il volume “la fortezza vuota” di 
Bettelheim (Bettelheim, 1967) che con il concetto di “madri frigorifero” aveva istillato 
il senso di colpa nei genitori per l’autismo dei figli, d’altro canto parla egli stesso di 
genitori con personalità fredda e razionale e di tratti di rigidità emotiva nella tipica 
famiglia autistica (Feinstein, 2011). In un altro documento del 1956 scritto con il suo 
collega Leon Eisenberg (Kanner e Eisenberg, 1956), Kanner riporta che per quanto 
consideri i genitori una “concausa” dell’autismo dei figli considera comunque l’autismo 
come un disturbo biologicamente innato. Questo perchè il fattore relazionale non 
sembra la determinante che sviluppi il disturbo poiché, come afferma lui stesso (1956): 
“sembra che ci siano aspetti in cui i bambini sono diversi fin dall’inizio della loro vita 
extrauterina” (Feinstein, 2011).  
Kanner e Eisenberg (1956) avanzarono quindi l’ipotesi che la personalità del genitore 
potesse risultare “aggravata” dalla mancanza di feedback del bambino autistico 
piuttosto che il contrario. 
Eisenberg inoltre nel 1957 pubblicò un articolo indipendentemente da Kanner ( 
Eisenberg, 1957) in cui descrisse un suo studio, condotto con l’obiettivo di comprendere 
se vi fossero tratti della personalità dei padri dei bambini con autismo che potessero 
influenzare lo sviluppo della personalità del bambino. Gli esiti che Eisenberg derivò da 
questa sua ricerca furono che i padri presentavano frequentemente un modello di 
comportamento tendenzialmente freddo nella relazione con il figlio . Ancora una volta 
l’autismo veniva ricondotto  all’idea che i tratti di personalità del genitore fossero una 
“concausa” del disturbo del bambino (Feinstein, 2011).  
Bernard Rimland, psicologo e ricercatore americano, fu la prima voce autorevole a 
contestare in modo netto queste conclusioni perché seppur si parlasse di concausa, una 
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discreta responsabilità veniva attribuita ai genitori per i disturbi dei figli. A tal proposito 
egli affermò chiaramente in un suo libro pionieristico del 1964 (Rimland, 1964) che la 
personalità del genitore fosse solo un fattore ambientale in quella che è la complessità 
dell’autismo. Spinse quindi affinchè la ricerca si iniziasse a focalizzare anche sui 
possibili fattori genetici con lo scopo di capire il peso della “determinante biologica” 
ammessa anche da Kanner,  e la relazione tra i tratti mostrati dai genitori e le 
caratteristiche autistiche dei loro bambini  . 
In conclusione risulta evidente come già in un epoca precoce si fosse intuito come dei 
tratti autistici fossero presenti anche nei parenti dei soggetti con diagnosi di autismo . 
Tale evidenza, associata alla dimostrazione che il disturbo autistico dei bambini non 
potesse essere unicamente spiegato da un fattore ambientale come lo stile genitoriale, 
diede supporto a una nuova ipotesi alla fine degli anni 70 :  l'eziologia dell'autismo 
doveva avere una significativa componente genetica. 
 
2.4  Gli studi sui gemelli e la scoperta del Broader Autism Phenotype (BAP) 
Il primo studio sistematico sui gemelli riguardante l’autismo fu condotto nel 1977  da 
Susan Folstein e Micheal Rutter (Folstein e Rutter, 1977).  Questo fu uno dei più 
importanti studi degli anni 70 e anche uno dei più significativi nella storia dell’autismo 
(Feinstein, 2011). È infatti a questo studio che si fa risalire la nascita del concetto di 
Broader Autism Phenotype (BAP) grazie alla scoperta , geneticamente dimostrata, che i 
parenti di persone autistiche potevano a loro volta presentare tratti autistici. Quindi 
parlando di Broader Autism Phenotype,  Folstein e Rutter (1977)  intendevano 
argomentare l’esistenza di un “fenotipo autistico ampio” ossia un fenomeno per il quale 
nei parenti di primo grado di soggetti con disturbo autistico clinicamente diagnosticato 
poteva essere riscontrata una  sintomatologia autistica più lieve . I tratti nei parenti non 
sono tali da far si che i soggetti rientrino nei criteri diagnostici per l’autismo e non 
causano compromissioni clinicamente significative. 
 
Da questo momento in poi nell’elaborato verrà sempre utilizzato l’acronimo BAP per 
indicare il Broader Autism Phenotype, ossia il fenotipo autistico ampio. 
 
Entrando nei dettagli dello studio, ciò che fecero Folstein e Rutter (1977), fu analizzare 
un campione di 21 coppie di gemelli inglesi, 11 monozigoti (MZ) e 10 dizigoti (DZ), in 
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cui almeno un gemello di ogni coppia (sia dei MZ che dei DZ)  avesse l’autismo 
diagnosticato con i seguenti criteri: deficit nello sviluppo sociale, deficit nello sviluppo 
del linguaggio, schemi di comportamento stereotipato e insorgenza prima dei 30 mesi di 
età. 
Esaminarono quindi i livelli di concordanza tra le coppie di gemelli e ciò che emerse fu 
estremamente sorprendente (Folstein e Rutter, 1977): 
 Delle 10 coppie dizigoti nemmeno uno dei co-gemelli si rivelò autistico. La 
concordanza di queste coppie per l’autismo in senso stretto risultò dello 0%. 
Mostrarono però un 10 % di concordanza per il BAP, caratterizzato 
prevalentemente da anomalie sociali, comunicative e in alcuni casi da deficit 
cognitivi. 
 Nelle 11 coppie monozigoti, quindi caratterizzate da gemelli con lo stesso 
patrimonio genetico, il tasso di concordanza per l’autismo in senso stretto fu del 
36% ma la corrispondenza per il BAP fu dell’82%.  
I livelli di concordanza sono quindi risultati significativamente diversi tra monozigoti e 
dizigoti sia per l’autismo che per il BAP. Con questo studio fu dimostrato per la prima 
volta che l’autismo ha una forte componente genetica, che è quindi un disturbo con 
elevata ereditabilità e che i tratti autistici possono essere presenti anche nei parenti di 
primo grado (Feinstein, 2011) . Questo studio viene considerato il precursore del 
concetto di “spettro autistico” sviluppato 2 anni dopo (Wing e Gould, 1979) di cui 
abbiamo parlato nel secondo paragrafo di questo capitolo.  
Studi successivi condotti nuovamente su campioni di gemelli hanno portato a risultati 
assimilabili a quelli ottenuti da Folstein e Rutter (1977). In particolare  Bailey e 
collaboratori hanno condotto un lavoro nel quale hanno rivalutato il campione di 
Folstein e Rutter (1977) e hanno incluso insieme ad esso un altro campione sempre 
caratterizzato da coppie di gemelli inglesi. Gli esiti nel loro studio sono stati (Bailey et 
al ,1995)  : 
 Un tasso di concordanza del 60% per l’autismo in senso stretto tra coppie di 
gemelli monozigoti rispetto a nessuna concordanza tra le coppie di gemelli 
dizigoti. 
 Un tasso di concordanza del 92 % per il BAP tra coppie di gemelli monozigoti 
rispetto a una concordanza del 10% tra le coppie di gemelli dizigoti. Il BAP 
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individuato in questo studio presentava una prevalenza di anomalie cognitive e 
di tratti inerenti alla sfera sociale. 
Lo studio su gemelli scandinavi di Steffenburg e colleghi (1989) ha portato a risultati 
che supportano, come gli altri studi citati, la forte componente genetica del disturbo 
autistico (concordanza del 91% per l’autismo tra coppie di gemelli monozigoti rispetto 
allo 0% tra i dizigoti) e l’esistenza di un BAP (concordanza del 91% tra gemelli 
monozigoti e del 30% tra gemelli dizigoti). Ugualmente, anche lo studio di Le Couteur 
e collaboratori (1996) ha evidenziato come la corrispondenza per il BAP fosse 
maggiormente elevata nelle coppie di gemelli monozigoti rispetto alle coppie di gemelli 
dizigoti (Le Couteur et al, 1996) . 
Caratteristiche BAP nei gemelli. Analizzando i risultati degli studi condotti sui gemelli 
emerge come tutti i lavori siano uniformemente concordi nell’affermare la presenza di 
alcuni tratti, nei soggetti collocabili nel BAP, particolarmente riconducibili ai tratti 
peculiari dell’autismo clinicamente diagnosticabile. Ci riferiamo soprattutto alla 
presenza di lievi compromissioni cognitive e  nelle abilità sociali . 
In una review Bailey e colleghi (Bailey et al, 1998) hanno riportato le principali 
caratteristiche del Broader autism phenotype (BAP) che emersero dagli studi condotti 
tra gli anni 80 e  la metà degli anni 90 sui gemelli: 
 In tutti gli studi la disabilità cognitiva è stata ritrovata solo in associazione con 
l’autismo e nessuno dei co-gemelli non autistici presentava un quoziente 
intellettivo al di sotto della norma. Tratti riconducibili al dominio autistico degli 
interessi ristretti e delle stereotipie comportamentali sono stati in media ritrovati 
in un terzo dei co-gemelli monozigoti collocabili nel BAP. È possibile affermare 
che questo dominio è coinvolto raramente nel BAP e, quando incluso, è sempre 
in associazione a difficoltà nelle abilità sociali o nella comunicazione. 
 L’analisi di follow-up (effettuata in età adulta) dei co-gemelli collocati in età 
precoce nel BAP nello studio di Folstein e Rutter (1977) ha mostrato come i loro 
tratti riconducibili all’autismo tipico continuassero a persistere in età adulta con 
le conseguenze che possono derivare da una personalità  caratterizzata da  
difficoltà nelle relazioni sociali.  
 Nei casi dei co-gemelli nel BAP caratterizzati da lievi compromissioni cognitive 
in genere le tipologie di atipie riguardavano : ritardi nello sviluppo del 
linguaggio e difficoltà nella letture e nell’ortografia. I lievi deficit cognitivi sono 
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sempre stati riscontrati più frequentemente nei co-gemelli monozigoti rispetto ai 
co-gemelli delle coppie dizigoti e questo aspetto costituisce un dato a supporto 
dell’ipotesi che anche queste caratteristiche subiscano un influenza genetica. 
 L’aspetto principale che suggerisce che anche i tratti ritrovati nel BAP siano 
conseguenza di fattori genetici, è l’evidenza che anche questo fenotipo è più 
frequente nei parenti di sesso maschile rispetto a quelli di sesso femminile. Il 
dato sul BAP è quindi in linea con quanto riportato in letteratura in merito alla 
differenza nella frequenza dell’autismo (tradizionalmente diagnosticato) in base 
al genere. 
 La presenza di coppie di gemelli monozigoti discordanti per l’autismo e per il 
BAP suggerisce che a parte i fattori genetici, comunque anche i fattori 
ambientali giocano un ruolo significativo nell’eziologia dell’ASD  (Bailey, 
Phillips, & Rutter, 1996). 
 
2.5 BAP: diverse metodologie di indagine 
Successivamente ai risultati ottenuti dagli studi sui gemelli di cui abbiamo parlato 
precedentemente, il BAP è stato analizzato sempre con maggiore frequenza in ambito di 
ricerca. Prima di riportare i risultati di tali studi un aspetto fondamentale da sottolineare 
è che sono state usate in particolare 2 metodologie di indagine del BAP nel corso dei 
decenni e, tra di esse, vi sono delle differenze rilevanti che derivano principalmente da 
come nel tempo è cambiato la concettualizzazione del fenotipo ampio. 
 
2.5.1 Il primo metodo di indagine : lo Studio Familiare.   
Gli strumenti utilizzati per indagare il BAP nello studio familiare erano fortemente 
dipendenti da dati qualitativi ed erano ad esempio interviste, questionari e rapporti di 
osservazione. Nello studio familiare veniva utilizzata quella che possiamo definire una 
misura discreta del BAP ossia, a livello puramente dicotomico, poteva essere solo 
evidenziato se il BAP era presente o se era assente. Nel primo caso si parlerà di BAP 
positivo e nel secondo caso di BAP negativo (Sucksmith, Roth e Hoekstra, 2011) .  
Il questionario utilizzato in quasi tutti gli studi familiari è l’Autism Family History 
Interview ossia un questionario costruito con lo scopo di raccogliere le caratteristiche 
familiari di parenti di soggetti con diagnosi di autismo.  
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Questa metodologia è stata la prima a dimostrare chiaramente che il BAP fosse 
riscontrabile nei genitori e nei fratelli dei soggetti con autismo (Sucksmith, Roth e 
Hoekstra, 2011). 
Avendo anche l’interesse di cercare di capire l’influenza di diverse variabili oltre a 
quelle già analizzate con gli studi sui gemelli, con gli studi familiari sono stati inclusi 
nell’indagine sul BAP, parenti di primo, secondo e terzo grado. Includere i fratelli aveva 
lo scopo di valutare la presenza di questi tratti nell’infanzia e la loro evoluzione nel 
tempo e includere i genitori permise di valutare l’espressione fenotipica del BAP in età 
adulta. La scelta di valutare anche i parenti di secondo e terzo grado era legata al voler 
analizzare se vi fossero differenze nella loro espressione fenotipica del BAP rispetto a 
quella dei parenti di primo grado , che fossero correlabili  alla variabile ambientale di 
avere un bambino con autismo in casa (Bailey et al, 1998). 
Alcuni di questi studi familiari si sono anche occupati di confrontare i parenti di primo 
grado di bambini con diagnosi di autismo con differenti tipologie di gruppi di controllo 
(Sucksmith, Roth e Hoekstra, 2011).  Spesso i ricercatori hanno usato campioni di 
controllo clinici come ad esempio gruppi di genitori di bambini diagnosticati con altri 
disturbi, con lo scopo di valutare se la presenza di tratti di BAP nei parenti di primo 
grado fosse una variabile associabile all’accudimento  di bambini con bisogni speciali.  
Sono stati spesso scelti campioni di controllo costituiti da parenti di soggetti con 
Sindrome di Down in quanto per tale patologia è dimostrato che solo raramente possano 
esserci influenze genetiche sui parenti degli individui che la presentano (Bailey et al, 
1998). 
È il caso ad esempio dello studio familiare di Piven e collaboratori (Piven et al, 1997) il 
cui scopo era esaminare la presenza di tratti BAP in famiglie con un caso di multipla 
incidenza di disturbo autistico (almeno 2 parenti di primo grado con diagnosi). 
Utilizzando interviste familiari semistrutturate  è stato poi confrontato il tasso di tratti 
BAP delle 25 famiglie  con multipla incidenza di autismo con il tasso di tratti BAP di 30 
famiglie con un parente di primo grado con Sindrome di Down. I risultati dello studio 
hanno messo in evidenza come i tratti BAP fossero presenti e  con un tasso 
significativamente superiore nei familiari di soggetti con diagnosi di autismo, 
suggerendo ancora una volta il coinvolgimento di geni associati all’autismo nei tratti 
BAP . Un altro esito che emerge dallo studio è che i parenti di sesso maschile di 
soggetti con autismo presentano una percentuale maggiore (57%) di tratti di difficoltà 
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sociali rispetto alle femmine (36%) e rispetto ai parenti di sesso maschile di soggetti con 
sindrome di Down (13%).  Infine lo studio di Piven (1997) ha pure mostrato come ci 
siano anche casi , seppur rari, in cui i parenti di secondo grado di soggetti con autismo, 
come nonni e zie, possano presentare tratti tali da renderli BAP positivi e riconducibili 
soprattutto all’area sociale (Sucksmith, Roth e Hoekstra, 2011).  
In un altro studio familiare condotto da Bolton e colleghi (Bolton et al, 1994) sono stati 
confrontati i dati relativi alle storie familiari di un campione caratterizzato da : un 
gruppo di 99 fratelli di soggetti con autismo e un gruppo di 36 fratelli di soggetti con 
sindrome di Down.  I fratelli dei bambini con autismo sono risultati BAP positivi in una 
percentuale che andava dal 12 al 20,4% mentre i fratelli di bambini con sindrome di 
Down in una percentuale significativamente minore ossia tra l’1,6% e il 3,2%. Inoltre la 
variante BAP individuata era caratterizzata da tratti riconducibili prevalentemente alla 
sfera sociale e comunicativa (Bolton et al, 1994). Anche questi risultati hanno quindi 
suggerito che il fenotipo autistico si può estendere oltre i limiti dell'autismo 
tradizionalmente diagnosticato in quello che viene quindi denominato BAP.   
I risultati ottenuti nello studio di Bolton (1994) e nello studio di Piven (1997) non hanno 
trovato conferma in uno dei primi studi familiari caso-controllo condotto da Szatmari e 
colleghi (Szatmari et al, 1995) nel quale confrontando un campione di genitori di 52 
bambini con autismo e 33 genitori di controllo  non furono trovati più frequentemente 
nei genitori o parenti di soggetti autistici tratti riconducibili alla presenza di BAP. 
Per quanto concerne gli aspetti comunicativi, dalla maggior parte degli studi familiari, 
emerge che una piccola percentuale di parenti di primo grado di soggetti con autismo 
riferisce di aver avuto un ritardo nello sviluppo del linguaggio e difficoltà 
nell’articolazione, nella lettura e nello spelling. Questo ha portato a ritenere che le 
difficoltà linguistiche potessero costituire una caratteristica fenotipica di una particolare 
varietà di BAP (Bailey et al, 1998). Il tasso assoluto con cui si presentano queste 
difficoltà nello sviluppo linguistico dei parenti di primo grado è basso ma, quando 
presente, sembra essere associato a lievi difficoltà attuali nella lettura, nella 
conversazione, nel linguaggio pragmatico e nelle abilità sociali (Piven et al, 1997).  
Nello studio familiare condotto da Folstein e collaboratori (Folstein et al, 2000) 
utilizzando l’Autism Family History Interview è emerso come sia i genitori che i fratelli 
di soggetti con diagnosi di autismo che avevano riferito di aver avuto un ritardo nello 
sviluppo del linguaggio presentassero un più basso quoziente intellettivo verbale, più 
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basso punteggio nella lettura e nell’ortografia e avevano avuto prestazioni peggiori in 
compiti che misuravano il linguaggio pragmatico. Genitori e fratelli senza una storia di 
ritardo linguistico presentavano invece spesso un QI verbale significativamente 
superiore al QI di performance. I due gruppi non presentavano invece differenze nel 
tratto riconducibile al dominio delle abilità sociali dell’autismo clinicamente 
diagnosticato, presente in entrambi (Folstein et al, 2000). 
Pochi sono gli studi familiari che hanno indagato invece nei parenti di primo grado il 
dominio dei comportamenti stereotipati e degli interessi circoscritti e in generale in 
letteratura emerge come sia un dominio più raramente coinvolto nel BAP e mai in modo 
isolato.   
In merito a ciò, e in linea con questo dato più accreditato in  letteratura, emergono i 
risultati di uno studio condotto da Briskman e colleghi (Briskman, Happé e Frith, 2001) 
volto a indagare la coerenza centrale nei parenti di soggetti con autismo e, durante il 
quale, è stata somministrata anche un intervista sulle preferenze nella vita quotidiana e 
sulle abilità sociali e non sociali. Il campione era suddiviso in 3 gruppi: genitori e 
fratelli di un soggetto autistico, genitori e fratelli di un soggetto dislessico e genitori e 
figli maschi appartenenti a famiglie senza una storia di disturbi dello sviluppo. I 
familiari degli individui con autismo hanno mostrato una maggiore preferenza, rispetto 
al gruppo clinico e al gruppo non clinico, per : interessi circoscritti e per le routine, 
associati a maggiore interesse per attività non sociali . Inoltre uno stile cognitivo volto 
maggiormente all’elaborazione locale dell’informazione è stato riscontrato tra i familiari 
di autistici che avevano riportato significativamente maggiori preferenze per attività non 
sociali (Briskman, Happé e Frith, 2001).  
 
Uno  studio  familiare che  ha  avuto  propriamente  lo  scopo  di  valutare  se la 
lontananza nel grado  di  parentela  con   un  familiare  con  diagnosi  di  autismo   
equiparasse  la   probabilità  di    essere   BAP  positivi  tra  i   parenti  biologici  e  
parenti  non  biologici   è  stato quello  svolto  da  Szatmari  e  collaboratori (Szatmari et 
al, 2000).                                                        
A  differenza   del  suo  studio  precedente (1995),  Szatmari  ha ottenuto in   questo  
lavoro dati  che  evidenziano l’esistenza di un fenotipo più lieve anche nei parenti.                                                                                                          
Sono stati infatti confrontati 2 gruppi di famiglie, costituiti rispettivamente da due e da 1 
bambino con diagnosi di autismo, con un gruppo di 14 famiglie che avevano adottato un 
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bambino con ASD. Per tutti i gruppi sono state raccolte le caratteristiche sui parenti 
biologici e non biologici di secondo e terzo grado mediante intervista telefonica con un 
questionario. Ciò che è emerso nello studio è che tutti i soggetti BAP positivi erano 
principalmente parenti biologici dei soggetti con autismo, dato che conferma 
l’aggregazione familiare dei tratti BAP. Valutando poi se vi fossero caratteristiche del 
bambino con autismo che aumentassero il rischio di BAP nei parenti è emerso che avere 
un autismo ad alto funzionamento e provenire da famiglie con multipla incidenza di 
ASD erano gli aspetti più predisponenti. In generale anche questi dati possiamo dire 
suggeriscano che i geni di suscettibilità per l’autismo probabilmente predispongono 
anche al rischio di un BAP nei parenti biologici (Szatmari et al, 2000) . 
In conclusione da questa revisione della letteratura sugli studi familiari condotti tra gli 
anni 90 e 2000 emerge come i tratti che fanno sì, in accordo con una visione discreta del 
fenotipo ampio, che il BAP sia presente nei familiari sono :  tratti lievi riconducibili al 
dominio delle abilità sociali e in alcuni casi tratti lievi riferibili al dominio degli 
interessi ristretti e comportamenti stereotipati. Le difficoltà invece talvolta rilevate nei 
parenti di primo grado nella sfera linguistica sono state interpretate come manifestazioni 
di una particolare variante del BAP, meno comune,  ma in linea con l’ipotesi che siano 
diversi i geni che in combinazione predispongano all’autismo e che alcuni di essi 
possano portare a tratti lievi, peculiari e più rari nei familiari (Folstein et al, 2000).  
 
2.5.2 Il secondo metodo di indagine : lo sviluppo di scale psicometriche   
Dagli anni 2000 a oggi sono stati compiuti notevoli progressi nell’ambito degli 
strumenti metodologici usati dai ricercatori per studiare il BAP. In particolare il 
cambiamento più rilevante è stato il passaggio, proposto da figure eminenti nell’ambito 
dell’autismo come Baron-Cohen ( Baron-Cohen et al, 2001) e Constantino (Constantino 
et al, 2003) , da una visione del BAP come una categoria discreta che, come detto 
precedentemente, poteva solo essere presente o assente a una concettualizzazione del 
BAP come fenomeno continuo e dimensionale.  
Esattamente come è stato per i disturbo dello Spettro autistico con il concetto di spettro 
(Wing, 1988),  anche il BAP è stato definito come un insieme di caratteri quantitativi 
collocabili su un continuum in base a tipologia e intensità dei tratti , e presenti 
conseguentemente in misura variabile nella popolazione generale e nei parenti biologici 
degli individui con diagnosi clinica di autismo.  
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Il secondo metodo di indagine del BAP, in accordo a questa nuova visione del 
fenomeno, ha portato quindi ad abbandonare l’uso degli Studi familiari che si basavano 
solo su una valutazione dicotomica del BAP  e ha condotto allo sviluppo, nella ricerca 
in ambito psicologico,  di Scale Psicometriche che potessero valutare quantitativamente 
la presenza dei tratti.  Le scale psicometriche hanno avuto il merito di permettere una 
misura più precisa dei tratti presenti in persone sotto la soglia per una diagnosi di ASD 
(Sucksmith, Roth e Hoekstra, 2011). 
È importante sottolineare come in generale, soprattutto negli ultimi quindici anni vi 
siano stati numerosi progressi nella ricerca sull’autismo e soprattutto sul BAP e questi 
sviluppi se da una parte hanno permesso di definire meglio quali sono le peculiarità con 
cui si manifesta il disturbo dello spettro Autistico, dall’altra parte hanno permesso di 
analizzare anche quali sono gli aspetti  e  per l’appunto i Tratti che accomunano i 
parenti biologici ai soggetti con ASD . 
La letteratura sull’argomento e i principali risultati della ricerca sul BAP nelle diverse 
discipline saranno descritti nel prossimo capitolo dell’elaborato con una maggiore 
focalizzazione sugli studi che hanno esaminato i genitori dei soggetti nello Spettro 
Autistico in quanto, questa categoria familiare, è stata poi il target della nostra ricerca 
sperimentale. 
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CAPITOLO 3 
Revisione della letteratura sul BAP indagato con scale psicometriche 
 
Nei  capitoli precedenti di questo elaborato è stato dato ampio risalto al passaggio che vi 
è stato da un approccio alla diagnosi di tipo categoriale a un approccio dimensionale.  
Un ottica categoriale nell’ambito dell’autismo ha implicato sostanzialmente ignorare 
l’idea che i tratti autistici, oltre a caratterizzare la popolazione clinica, fossero 
distribuiti, come gli studi hanno invece dimostrato, nella popolazione generale. 
Successivamente parlare quindi dell’autismo in un ottica dimensionale ha richiesto 
invece di introdurre i concetti di spettro e di caratteri quantitativi. Quest’ultimi sono 
stati definiti nei termini di tratti ereditabili che possono essere associati a una particolare 
condizione clinica nella loro espressione più estrema, ma essere anche distribuiti con 
minore intensità nella popolazione non affetta.  
La genetica, basando la sua ricerca sui Disturbi dello Spettro Autistico su un ottica 
dimensionale, sta studiando a fondo i caratteri quantitativi mediante tecniche come 
l’analisi dei Q.T.L. e la ricerca degli endofenotipi soprattutto nei parenti di soggetti con 
autismo ( vedi capitolo 2).  
Queste tecniche  è stato mostrato come siano fondamentali in ambito di ricerca in 
quanto permettono, in misura maggiore di altre, l’individuazione dei geni di 
suscettibilità coinvolti nel disturbo, attraverso studi sulla popolazione collocabile nel 
BAP e quella generale non affetta. La ricerca sulle cause dell’autismo può risultare 
quindi facilitata dalla misurazione dei tratti autistici come caratteri quantitativi anche 
perché  l’inclusione negli studi di soggetti con tratti lievi come quelli BAP, permette di 
esaminare campione più grandi rispetto a quelli costituiti unicamente da soggetti con 
diagnosi di autismo (Constantino e Todd, 2003). 
Nella ricerca soprattutto in ambito psicologico abbiamo invece visto da una accurata 
revisione della letteratura come il passaggio da un ottica categoriale a una dimensionale 
si sia riflessa nella visione del BAP non più semplicemente come un fenomeno presente 
o assente ma come un fenomeno continuo e, per l’appunto, dimensionale (Wheelwright 
et al, 2010). 
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È subentrata quindi a un certo punto la necessità di strumenti che, in linea con l’ottica 
dimensionale ormai dominante, misurassero e quantificassero propriamente i tratti 
autistici nella popolazione clinica e non clinica.  
Questi strumenti, che sono nello specifico scale psicometriche, si sono mostrate molto 
utili soprattutto nel definire meglio il BAP .  I 4 strumenti principali sono: 
- Broad Autism Phenotype Questionnaire (BAPQ)2 
- Social Responsiveness Scale (SRS)3 
- L’Autism-Spectrum Quotient (AQ)4 
- Broader Phenotype Autism Symptom Scale (BPASS)5 
 
3.1 Caratteristiche delle scale per la misura del BAP 
L’aspetto che più differenzia la metodologia di indagine del BAP mediante l’intervista 
di Storie Familiari, di cui abbiamo discusso nel precedente capitolo, dalla più attuale 
metodologia basata sull’uso delle scale sopra riportate è proprio la diversità 
dell’algoritmo su cui si basa la costruzione delle due tipologie di strumenti.  
Con le Storie familiari il BAP poteva essere solo presente (BAP positivo) o assente 
(BAP negativo)  mentre invece le scale psicometriche collocano i punteggi che 
riflettono i tratti del singolo soggetto lungo un continuum (Dawson et al,2007). 
                                                 
 
2 Il BAPQ è uno strumento che è stato sviluppato da Hurley e colleghi  (Hurley, et al, 2007) e che analizza il BAP 
mediante 3 sottoscale: “personalità distaccata”, “personalità rigida” e linguaggio pragmatico” . Di questo strumento 
esiste solo la versione per adulti in forma self e informant report.  Non esiste allo stato attuale la versione italiana. 
4
L’SRS è una scala di valutazione dei tratti autistici in soggetti dai 4 ai 18 anni proposta da Constantino e Gruber 
(Constantino e Gruber, 2007). È costituita da 65 item e  si divide  in  5 sottoscale: consapevolezza sociale, cognizione 
sociale, comunicazione sociale, motivazione sociale e manierismi autistici. Esiste la versione italiana dello strumento. 
Da un punteggio che riflette la reciprocità sociale complessiva. 
5
 L’AQ è uno strumento creato da Baron-Cohen e collaboratori (Baron-Cohen et al,2001) per quantificare i tratti 
autistici. Esiste una forma per bambini e una forma per adulti. È costituito da 50 item suddivisi in 5 sottoscale: 
communication, social skills, attention switching, imagination, and attention to details. Esiste la versione italiana 
dello strumento. Da un punteggio totale che riflette la misura e quantità dei tratti autistici nel soggetto. 
6
 Il BPASS è uno strumento che quantifica i tratti autistici e che è stato sviluppato da Dawson e colleghi (Dawson et 
al,2007) per essere principalmente usato nella ricerca genetica associandolo all’analisi dei Q.T.L. I punteggi a 7 item 
derivano da interviste semistrutturate mentre i punteggi a 6 item derivano dall’osservazione diretta. Esiste una forma 
per adulti e una per bambini. Questo strumento quantifica i tratti in 4 sottoscale: social motivation, social 
expressiveness, conversational skills, and repetitive/restricted behaviours. Viene somministrato da clinici esperti. 
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L'intervista sulla Storia familiare, sviluppato da Michael Rutter e Susan Folstein, è stata 
progettata per misurare le caratteristiche riconducibili all’autismo nei membri della 
famiglia tramite colloquio con gli stessi . Un colloquio, in particolare, volto a indagare 
le  competenze sociali e comunicative e la gamma di interessi . L’algoritmo delle scale 
psicometriche permette invece, più specificatamente, di determinare se un membro della 
famiglia del soggetto con diagnosi di autismo raggiunge dei criteri soglia per il BAP in 
domini distinti che comprendono abilità sociali, comunicazione e interessi ristretti e 
comportamenti stereotipati (Dawson et al,2007). 
Queste scale psicometriche sono state formulate con l’intento di misurare i tratti BAP 
sia nella popolazione clinica che in quella generale e non clinica e, nel rispetto di questa 
intenzionalità, nella loro costruzione gli esperti hanno tentato di rispettare dei criteri 
fondamentali (Wheelwright et al, 2010): 
 Un questionario che si rivolge anche alla popolazione generale deve essere 
costituito da item che abbracciano tutto lo spettro del tratto e quindi vi deve essere 
una vasta gamma di punteggi possibili cosi da evitare effetti soffitto e pavimento; 
 La validità di contenuto deve essere tale da far si che lo strumento distingua la 
popolazione ASD da quella neurotipica; 
 Presenza possibilmente di 2 versioni dello strumento per così poter misurare sia i 
tratti negli adulti che nei bambini; 
 Idealmente, lo strumento dovrebbe distribuire la popolazione generale  lungo una 
curva normale; 
 Lo strumento deve avere una buona affidabilità test-retest; 
 Deve avere una buona applicabilità a prescindere dai fattori culturali diversi;  
 Deve avere una buona validità concorrente e quindi correlare con altre misure 
biologiche e psicologiche del BAP; 
 Deve essere veloce e facile da somministrare e far si che questo aspetto non  
comprometta la validità della ricerca. 
  
3.2 Genetica e approccio dimensionale 
I primi studi condotti sui gemelli di cui abbiamo ampiamente discusso nel precedente 
capitolo sono stati cruciali nella ricerca sull’autismo in quanto sono quelli che per primi 
hanno definito a livello genetico l’esistenza del BAP (Folstein and Rutter,1977; 
Steffenburg et al., 1989; Bailey et al.,1995).  
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Si tratta di studi che hanno messo in evidenza un tasso di concordanza per i ASD tra i 
gemelli monozigoti in media tra il 60-80% e che hanno stimato l’ereditabilità del 
disturbo in una percentuale che si aggira intorno al 90%. Il rischio di ricorrenza tra i 
fratelli è stato stimato intorno al 6-7%, definendo così un più elevato rischio per questa 
categoria familiare se posta a confronto con la popolazione generale (Micali, 
Chakrabarti, e Fombonne, 2004).  
Altrettanto numerosi sono però gli studi che sono stati condotti dagli anni 2000 in poi 
con lo scopo di misurare i tratti autistici nella popolazione generale, utilizzando un 
approccio quantitativo e, in particolare, le scale psicometriche precedentemente 
descritte.  
In particolare, molti studi, hanno nuovamente utilizzato campioni costituiti da 
popolazioni di gemelli, e questo ha permesso di confrontare i risultati dei più recenti 
studi sul BAP con gli esiti di quelli condotti a partire dallo studio di Folstein e Rutter 
(1977) in poi. 
Nello studio di Constantino e Todd (Constantino e Todd, 2000) è stato usato l’SRS 
versione parent-report su un campione di 232 coppie di gemelli di sesso maschile (98 
MZ e 134 DZ) di età compresa tra i 7 e i 15 anni. Lo studio era volto a indagare la 
concordanza nel deficit del comportamento sociale tra i gemelli.  
I risultati di questo studio hanno messo in evidenza come la correlazione per questo 
tratto fosse del 73% tra i gemelli monozigoti e del 37% tra i gemelli dizigoti. In 
conclusione, per i ragazzi in età scolare, è emerso da questo studio come il 
comportamento sociale sia altamente ereditabile e soprattutto mostri la stessa struttura 
genetica dell’autismo nei campioni clinici. In questo lavoro di Constantino e Todd 
(2000) è stato mostrato come i tratti autistici siano altamente ereditabili nei maschi e 
sono risultate moderate le influenze dell’ambiente non condiviso (24%). 
Constantino e Todd hanno poi svolto un altro studio (Constantino e Todd, 2003) con un 
campione più ampio di gemelli e includendo anche il genere femminile, sempre con lo 
scopo di indagare e misurare a livello quantitativo i tratti autistici nella popolazione 
generale. In questo studio è stato esaminato un campione caratterizzato da 788 coppie di 
gemelli di età compresa dai 7 ai 15 anni. Un genitore per ogni coppia di gemelli ha 
compilato l’SRS per ognuno dei figli:  219 erano coppie di gemelli dello stesso sesso 
(maschile) delle  quali  91 coppie MZ e 128 DZ, 319 erano coppie di gemelli dello 
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stesso sesso ma femminile, delle quali 177 MZ e 142 DZ.  Infine 250 erano coppie di 
gemelli di sesso opposto. 
Anche da questo studio di Constantino e Todd (2003) è emerso come i deficit sociali 
riconducibili all’autismo siano comuni nella popolazione generale, ereditabili e 
distribuiti in modo continuo. Per quanto riguarda la stima di ereditabilità nel sesso 
maschile, i dati ottenuti in questo studio sono in linea con gli esiti di studi precedenti, 
tra i quali quelli familiari. Il punteggio medio all’SRS del sesso femminile è risultato 
invece inferiore del 25% rispetto a quello del genere maschile. 
Due, in particolare, sono però i dati interessanti che emergono da questo lavoro 
(Constantino e Todd, 2003): il primo è che non sono state trovate evidenze di un 
influenza genetica sesso-specifica per i tratti riconducibili all’autismo. Sembra piuttosto 
che le differenze di genere dimostrate praticamente i tutti gli studi ,sia per l’autismo che 
per il fenotipo ampio, si possa ipotizzare che siano attribuibili a 2 fattori:   
1) Tipicamente le femmine sono più sensibili a influenze ambientali che 
promuovono competenze sociali e, questa predisposizione, potrebbe ridurre la 
penetranza genetica per tratti autistici.  
2) L’altra ipotesi, che emerge da questa ricerca, è che il sesso femminile possa 
manifestare più frequentemente un fenotipo “attenuato” rispetto ai maschi a 
causa di fenomeni quali la lyonizzazione6 (l’inattivazione di un cromosoma X) o 
in generale a causa di fenomeni di imprinting.  
Entrambi sarebbero quindi meccanismi specifici, mediante i quali le femmine 
potrebbero essere relativamente protette da una vulnerabilità ai tratti autistici.   
Il secondo dato interessante è che, rispetto ai primi studi sui gemelli di cui abbiamo 
discusso , come quello di Folstein e Rutter  (Folstein e Rutter, 1977) e quello di Bailey e 
collaboratori (Bailey et al,1995), in questo studio, usando una misura quantitativa dei 
tratti, è stato possibile osservare correlazioni moderatamente elevate anche tra i gemelli 
dizigoti. 
                                                 
 
6 La lyonizzazione è un normale processo biologico che interessa tutte le femmine di mammifero e che consiste nella 
perdita di funzione di uno dei due cromosomi sessuali X presenti nelle loro cellule. Questo processo ha lo scopo di 
compensare il dosaggio genico in quanto considerando che l’uomo ha solo un cromosoma X, nelle femmine vi 
sarebbe un sovradosaggio rispetto alle condizioni presenti nel sesso maschile. La conseguenza della lyonizzazione è 
una attenuata espressione in tutte le cellule della donna dei geni portati dai cromosomi X e dei fenotipi da essi 
manifestati. 
57 
 
 Nei loro rispettivi studi Folstein e Rutter (1977) e Bailey e colleghi (1995) avevano 
dimostrato come non vi fosse concordanza tra i gemelli dizigoti per l’autismo ma che 
tra loro il tasso di concordanza aumentava ,e si assestava intorno al 10%, se si 
esaminavano i gemelli dizigoti in base alla presenza di criteri più lievi come quelli BAP. 
Evidentemente lo studio di Constantino e Todd (2003) dimostra che la concordanza tra i 
gemelli dizigoti aumenta ancora di più (di circa un 5-10% in più) se si valuta la loro 
correlazione in base a tratti ancora più lievi, distribuiti sempre in modo continuo nella  
popolazione generale, e comunque riconducibili all’autismo (Constantino e Todd, 
2003). In questo secondo studio (2003) rispetto al precedente di Constantino e Todd 
(2000) in generale l’influenza genetica è scesa al 48% e sono state trovate influenze 
significative sia a carico dei fattori ambientali condivisi dai gemelli (32%) che da quelli 
non condivisi (20%).  
Un altro studio degno di nota di Constantino e Todd (Constantino e Todd, 2005) è stato 
effettuato su un campione di 285 coppie di gemelli dagli 8 e 17 anni. In questo lavoro 
l’SRS oltre che ai gemelli è stata somministrata anche ai loro genitori (utilizzando la 
versione per adulti dello strumento).  
Quello che è emerso da questo studio è che i tratti autistici sono altamente ereditabili 
(con un percentuale dell’87% per i maschi e del 73 % per le femmine) e che l’influenza 
dei fattori ambientali sui tratti è molto modesta (12% per i maschi e 10% per le 
femmine).  
Il dato più interessante riscontrato in questo studio è che nelle famiglie dove entrambi i 
genitori presentano un punteggio elevato all’SRS (indice di un tratto di compromissione 
sociale) anche nella prole si evidenziano punteggi elevati. Questo significa che vi è una 
correlazione positiva tra i punteggi dei genitori e quelli dei loro figli e che nei bambini 
provenienti da famiglie in cui entrambi i genitori manifestano sottosoglia tratti autistici 
si rileva un sostanziale cambiamento nella distribuzione dei punteggi riguardanti il 
deterioramento nel comportamento sociale, con la tendenza a collocarsi sul lato 
patologico del continuum. La presenza in entrambi i genitori di tratti riconducibili 
all’autismo viene spiegata, in questo studio da Constantino e Todd (2005), come un 
evidente tendenza nelle coppie genitoriali all’accoppiamento assortativo positivo7. 
                                                 
 
7 L’accoppiamento assortativo positivo è un fenomeno che si riscontra frequentemente  nelle sindromi psichiatriche e 
consiste nel fatto che soggetti con lo stesso fenotipo tendono ad unirsi tra di loro in modo non casuale. 
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Questo studio ha, in conclusione,  messo in evidenza che l’ereditarietà dei tratti autistici 
sottosoglia  (BAP) è misurabile negli adulti (fino a quel momento con misure 
quantitative era stato dimostrato solo nei bambini) e che questi tratti appaiono 
continuamente distribuiti nella popolazione generale.  
Si ritiene sia possibile che la distribuzione dei tratti autistici sottosoglia nella 
popolazione generale sia influenzata dagli stessi gruppi di fattori genetici e ambientali 
che influenzano i Disturbi dello Spettro Autistico (Constantino et al, 2011). 
Ronald e collaboratori (Ronald et al, 2006) hanno condotto invece uno studio su un 
vasto campione costituito da 3419 coppie di gemelli inglesi, tra i quali era inclusa anche 
una significativa proporzione di bambini con ASD, che sono stati esaminati mediante 
un'altra scala psicometrica : il Childhood Autism Spectrum Test (CAST). Quest’ultimo 
è uno strumento di screening che permette di misurare quantitativamente i tratti autistici 
e che è costituito da 39 items. Anche questo studio ha confermato l’elevata ereditabilità 
dei tratti autistici nella popolazione generale e, in particolare, rispetto agli studi 
precedentemente citati che si sono soffermati più sul dominio sociale dell’autismo, da 
questo lavoro di Ronald e colleghi (2006) si evince come anche quei tratti riscontrabili 
nella popolazione generale riconducibili al dominio della comunicazione e degli 
interessi ristretti e comportamenti stereotipati dell’autismo, siano anch’essi ereditabili. 
Dallo studio non emergono infatti influenze dovute all’ambiente condiviso dai gemelli 
ma in compenso si riscontra una modesta ma significativa influenza attribuibile 
all’ambiente non condiviso (Ronald et al, 2006). 
Dalle analisi condotte in questo lavoro di Ronald e collaboratori (2006) non sono 
emerse differenze nei processi genetici che influenzano l’autismo clinicamente 
diagnosticabile e i tratti autistici, ma solo l’individuazione dei geni di suscettibilità può 
confermare questo dato. 
Lo studio di Hoekstra e collaboratori (Hoekstra et al,2007) è stato invece condotto su un 
campione rappresentativo della popolazione tedesca costituito da 370 coppie di gemelli 
di 18 anni , 94 fratelli e 128 genitori. Come strumento per ottenere una misura 
quantitativa dei tratti autistici è stata usata la versione tedesca dell’AQ per adulti . 
Anche questo lavoro supporta il dato presente in letteratura circa la distribuzione 
continua dei tratti autistici nella popolazione generale e il suo contributo è stato mettere 
in evidenza un elevata ereditabilità dei tratti autistici riscontrabile anche nella fascia 
adolescenziale/prima età adulta. Non sono state trovate differenze significative tra 
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gemelli e fratelli nei punteggi all’AQ e nemmeno influenze significative dovute 
all’ambiente condiviso. In accordo con lo studio di Constantino e Todd (2003) anche in 
questo lavoro Hoekstra e colleghi (2007) non hanno trovato evidenze di un influenza 
genetica sesso-specifica per i tratti riconducibili all’autismo ma il sesso maschile ha 
comunque ottenuto punteggi più elevati all’AQ rispetto al sesso femminile. 
Quest’ultimo dato conferma nuovamente la presenza di tratti autistici con una frequenza 
maggiore nei maschi rispetto alle femmine esattamente come si riscontra statisticamente 
nell’autismo clinicamente diagnosticato e come evidenziato già nei primi studi sui 
gemelli (Bailey et al, 1998). Lo studio di Hoekstra e collaboratori (2007) non conferma 
quanto riportato dallo studio di Constantino e Todd (2005) circa la tendenza a un 
accoppiamento assortativo positivo tra le coppie  genitoriali. 
In conclusione, gli studi condotti sui gemelli per misurare i tratti autistici con strumenti 
quantitativi, sono stati fondamentali nel supportare  la visione dell’ autismo come un 
tratto continuamente distribuito nella popolazione.  
Questa posizione è sostenuta da numerose figure eminenti nel campo della ricerca 
sull’autismo (Baron-Cohen et al., 2001; Constantino e Todd, 2003; Ronald et al, 2006.; 
Hoekstra et al., 2007). Inoltre la ricerca sui gemelli ha dimostrato l'entità dell’influenza 
dei fattori genetici e ambientali  nei tratti autistici misurandoli quantitativamente nella 
popolazione generale e nei parenti di primo grado di soggetti con diagnosi di ASD. 
Risulta equiparabile la stima dell’ereditabilità per l'autismo e per i tratti riconducibili 
all’autismo ma, questa, non costituisce la prova che siano gli stessi i geni di 
suscettibilità coinvolti nelle due manifestazioni fenotipiche. Il dato certo vi sarà quando 
le varianti genetiche associate all’autismo clinicamente diagnosticabile saranno 
associabili alle normali variazioni dei tratti autistici riscontrabili nella popolazione 
generale (Ronald e Hoekstra, 2011). 
 
3.3 Gli studi sui genitori dei bambini con ASD 
Gli studi condotti con le scale psicometriche sui gemelli e sulla popolazione generale 
sono quelli che hanno permesso meglio di comprendere le modalità di trasmissione dei 
tratti BAP. Queste ricerche hanno confermato che la variabilità nel funzionamento 
socio-comunicativo, in particolare, ma anche negli interessi ristretti e nei 
comportamenti stereotipati esiste nella popolazione generale e tutti i soggetti si 
collocano per questi tratti su un continuum . Inoltre coloro tra i parenti di primo grado di 
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soggetti con ASD, che presentano tratti sottosoglia e più riconducibili ai domini 
dell’ASD, potrebbero rientrare in quello che è stato definito il fenotipo autistico ampio 
(BAP) (Constantino et al, 2014).   
In seguito a questi studi sulla popolazione generale alcuni esperti hanno però spostato il 
loro target di analisi e hanno usato le scale psicometriche per misurare e quantificare i 
tratti autistici nei genitori biologici dei bambini con autismo e nei genitori biologici di 
bambini neurotipici . Abbiamo visto nel capitolo precedente come già con le Interviste 
di studi familiari, in realtà, ci si fosse interessate a confrontare genitori di bambini con 
ASD e genitori di bambini non ASD (Bolton et al,1994; Piven et al, 1997)  ma, per 
quanto già in questi studi fosse stato possibile evidenziare una maggiore presenza di 
tratti nei genitori di bambini con autismo,  allo stesso tempo queste stesse ricerche 
sostenevano comunque che le caratteristiche dei genitori almeno nella metà dei casi non 
fossero di un entità tali da essere misurabili e quantificabili (Bernier et al, 2012). 
Nonostante queste deduzioni, le caratteristiche del BAP nelle ricerche condotte con le 
scale psicometriche sono state misurate e, quando evidenziate, sono risultate 
generalmente maggiormente presenti nei genitori di bambini con autismo. Questo ha 
suggerito, ancora una volta, la possibile esistenza di modelli familiari indicativi di 
ereditarietà per questi tratti . Non è chiaro, tuttavia, se la presenza di caratteristiche BAP 
nei genitori possa conferire una maggiore predisposizione all’autismo nei figli o se 
questi tratti BAP possano correlare con una maggiore gravità nella sintomatologia 
autistica nei bambini clinicamente diagnosticati (Sasson et al, 2013).  
Riportiamo di seguito gli studi più importanti condotti con le scale psicometriche sul 
fenotipo comportamentale dei genitori  e i loro esiti. 
 
 Bishop e collaboratori (Bishop et al, 2004) hanno svolto uno dei primi studi sul  
BAP utilizzando una scala psicometrica, l’AQ, con lo scopo di verificare se i genitori di 
bambini con autismo avessero maggiori tratti riconducibili all’autismo rispetto a un 
gruppo di genitori di bambini non autistici. Il campione era costituito da 69 genitori di 
bambini con ASD e 52 genitori di bambini con sviluppo tipico.  
Risultati: gli esiti di questo studio (Bishop et al, 2004)  hanno messo in evidenza  una 
differenza legata al gruppo per cui in generale i genitori dei bambini con ASD 
ottengono punteggi più elevati alle sottoscale Social skill e Communication rispetto ai 
genitori di bambini con sviluppo tipico. Per quanto concerne invece le differenze di 
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genere più frequentemente i padri ottengono in media punteggi più elevati delle madri 
in 4 su 5 sottoscale. L’eccezione è costituita dalla sottoscala dell’Attention to details 
dove le madri ottengono punteggi più elevati dei padri sia nel gruppo ASD che nel 
gruppo di controllo. Quest’ultimo dato non trova conferma nello studio di Baron-Cohen 
e colleghi (Baron-Cohen et al, 2001) nel quale le madri del gruppo di controllo si sono 
attribuite maggiori tratti legati all’Attention to Details rispetto alle madri del gruppo 
ASD e ai padri di entrambi i gruppi.  
Per Bishop e collaboratori (Bishop et al, 2004) questi dati sono la conferma di quanto 
era stato precedentemente messo in evidenza mediante gli studi familiari ossia che se il 
BAP esiste ed è individuabile non solo a livello genetico, a livello comportamentale 
coinvolge maggiormente tratti riconducibili ai domini socio-comunicativi dell’autismo 
piuttosto che altri.  Sarebbe utile, sostengono, verificare se uno strumento quantitativo 
come l’AQ potrebbe aiutare in studi genetici a individuare geni di suscettibilità per il 
BAP e quindi contribuire nel migliorare la comprensione degli aspetti genetici legati 
all’autismo.  
 
 Scheeren e Stauder  hanno condotto uno studio sul BAP su un campione tedesco  
(Scheeren e Stauder, 2008) costituito da 25 genitori di bambini con autismo e 25 
genitori di bambini con sviluppo tipico. 
Obiettivi: gli scopi di questo studio sono stati: 
- verificare se i genitori dei bambini con ASD presentassero maggiori punteggi all’AQ 
in accordo con altri studi come quello di Bishop e colleghi (Bishop et al, 2004). 
- valutare, mediante il Test del disegno dei Blocchi, se i genitori dei bambini con ASD, 
proprio come il soggetto con autismo, presentino una tendenza peculiare all’attenzione 
ai dettagli e a una elaborazione locale dello stimolo. 
Risultati: gli esiti di questo studio hanno mostrato che, sia all’AQ che al Test di disegno 
dei Blocchi, non sono state riscontrate differenze significative nella misura dei tratti 
riconducibili all’autismo nel gruppo di genitori di ASD rispetto al gruppo di controllo. 
Scheeren e Stauder (2008) suggeriscono che forse a livello comportamentale il BAP 
possa essere più un “mito” che un fenomeno reale, mantenuto vivo da eccessive 
aspettative da parte della ricerca scientifica o addirittura da un eccessiva enfasi sui dati 
ottenuti dagli autori di altri studi (Scheeren e Stauder, 2008). Un'altra ipotesi secondo 
Scheeren e Stauder (2008) potrebbe essere che in realtà il fenomeno del BAP esiste, ma 
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i tratti nei parenti di primo grado dei soggetti con ASD, siano talmente “sottili” da non 
risultare misurabili mediante strumenti quantitativi come l’AQ. 
 
 Wheelwright e i suoi collaboratori, hanno condotto nel 2010 uno studio sul BAP  
(Wheelwright et al, 2010)  con 2 obiettivi: 
- verificare se l’AQ  discriminasse i genitori di bambini con ASD dai genitori di 
controllo.   
- usare l’AQ per definire 3 tipologie di BAP in base alla quantità di tratti : BAP, MAP E 
NAP.   
(Per una spiegazione più dettagliata sulle differenze tra BAP, MAP e NAP si rimanda al 
paragrafo “strumenti di indagine” presente nel quarto capitolo dell’elaborato). 
Lo studio è stato svolto con un campione costituito da 571 padri e 1429 madri di figli 
con ASD e 1752 bambini con ASD. Il gruppo dei bambini era cosi suddiviso: 725 
Asperger, 185 con autismo ad alto funzionamento, 115 con disturbo pervasivo dello 
sviluppo. Il gruppo di controllo era invece costituito da 349 padri e da 658 madri di 
bambini con sviluppo tipico. 
Risultati: Gli esiti di questo studio mostrano come sia le madri che i padri dei bambini 
nello spettro autistico abbiano avuto punteggi significativamente più elevati dei genitori 
di controllo nell’AQ totale e in 4 su 5 delle sottoscale (Social skills, Communication, 
Attention Switching e Imagination). Nel gruppo ASD non sono riportate evidenze di 
differenze di genere tra madri e padri all’AQ. 
Molti genitori del gruppo autistico rientrano nel BAP, MAP E NAP. In particolare il 
33% dei padri e il 23% delle madri di bambini con ASD hanno ottenuto un punteggio 
pari o superiore al cut-off definito per il BAP. Inoltre un numero significativamente 
superiore di genitori del gruppo autistico sono collocabili nel MAP e nel NAP rispetto 
ai genitori di controllo (Wheelwright et al, 2010) . 
 
 L’unico studio italiano condotto sul BAP è quello di Ruta e colleghi (Ruta et al, 
2011), i quali si sono anche occupati di redigere e validare la versione italiana del 
questionario AQ. Gli obiettivi del loro studio sono stati: 
- Esaminare se vi fossero differenze nell’AQ totale e nelle sottoscale dell’AQ  tra 
genitori di bambini con ASD e genitori di bambini neuro tipici. 
- Esaminare se vi sono differenze legate al sesso. 
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- Analizzare la distribuzione di BAP, MAP e NAP nel gruppo di genitori ASD rispetto 
al gruppo di controllo. 
È stato analizzato un campione siciliano costituito da 245 genitori di bambini con ASD 
e 300 genitori, costituenti il gruppo di controllo di bambini non autistici. 
Risultati:I genitori dei bambini con ASD hanno ottenuto punteggi significativamente 
più elevati dei genitori di controllo nell’ AQ totale e nelle sottoscale “Social skills” e 
“Communication”. Per le madri punteggi più elevati per la sottoscala “Imagination” nel 
gruppo ASD rispetto al gruppo di controllo. Rispetto allo studio di Wheelwright e 
colleghi (Wheelwright et al, 2010), non sono emerse qui differenze significative tra 
gruppo di genitori di bambini ASD e gruppo di controllo alle sottoscale dell’attention 
switching e dell’attention to details.  In compenso, nello studio di Ruta e colleghi 
(2011), è stata riscontrata in generale una differenza legata al genere, con i maschi con 
punteggi più elevati delle femmine, non riportata nello studio di Wheelwright e 
collaboratori (2010). 
In entrambi i gruppi dello studio italiano, infatti, i maschi hanno ottenuto punteggi più 
elevati nell’AQ totale e nel punteggio relativo alle abilità sociali.  
I livelli di BAP MAP e NAP misurati con l’AQ sono risultati più elevati nei genitori di 
bambini con ASD. Interessante notare come non vi siano differenze statisticamente 
significative tra la proporzione di padre e madri nel gruppo ASD e nel gruppo di 
controllo nel BAP. I padri del gruppo ASD hanno però più alti livelli di MAP e NAP 
rispetto alle madri del gruppo ASD e rispetto al gruppo di controllo indicando una 
differenza di genere e una relativa al gruppo. Questo studio ha mostrato inoltre come 
l’ereditabilità dei tratti autistici sia indipendente dalla cultura. 
In generale possiamo dire che i risultati dello studio di Ruta e collaboratori (2011) sono 
in linea con quello ottenuti nello studio di Dawson e colleghi (Dawson et al, 2007). In 
questo studio fu infatti utilizzato come strumento il Broader Phenotype Autism 
Symptom Scale (BPASS) ed era emerso come i padri del gruppo ASD avessero 
punteggi statisticamente più elevati delle madri ASD nelle sottoscale del BPASS della 
social expressiveness e della conversational skills . In base a questi studi i genitori dei 
bambini con autism, rispetto ai gruppi di controllo, presenterebbero maggiori deficit 
legati al dominio socio-comunicativo dell’ASD, come suggerito già in altri studi 
precedenti (Piven et al. 1997). 
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 Uno studio simile a quello condotto da Ruta e colleghi (2011) è quello svolto da  
Mohammadi e collaboratori (Mohammadi, Zarafshan e Ghasempour, 2012) su un 
campione iraniano costituito da 204 genitori (96 padri e 108 madri) di bambini con 
ASD e da un gruppo di controllo includente 210 genitori (108 padri e 102 madri) di 
bambini senza disturbi dello sviluppo. 
L’obiettivo perseguito nello studio era confrontare in generale il BAP tra i 2 gruppi 
utilizzando l’AQ. 
Risultati: Gli esiti di questo studio sono in accordo con quelli di ricerche 
precedentemente citate. Emerge che il punteggio totale all’AQ differenzia in modo 
significativo i 2 gruppi , clinico e non clinico, infatti i genitori dei bambini con ASD 
hanno punteggi più elevati dei controlli. Inoltre vi è anche un effetto legato al sesso 
infatti in entrambi i gruppi i maschi hanno punteggi più elevati rispetto alle femmine. 
Analizzando le 3 tipologie di fenotipo ossia BAP, MAP e NAP è stato riscontrato che 
sono tutte maggiormente presenti in termini di frequenza nel campione nel gruppo dei 
genitori dei bambini con ASD. 
 
 Nello studio condotto da Bernier e collaboratori (Bernier et al, 2012) è stato 
usato un altro strumento quantitativo, il Broader Phenotype Autism Symptom Scale 
(BPASS) sviluppato da Dawson e colleghi ( Dawson et al., 2007). Lo strumento è stato 
usato su un campione costituito da 39 genitori appartenenti a famiglie con multipla 
incidenza di autismo (almeno 2 figli ASD), 22 genitori provenienti da famiglie con 
singola incidenza di autismo (solo un figlio ASD),  20 genitori con figli con un disturbo 
dello sviluppo che non fosse l’autismo e infine 20 genitori di bambini con sviluppo 
tipico. Esaminare famiglie con multipla e singola incidenza di autismo è stato 
considerato fondamentale in questo lavoro, per fornire una conoscenza sui differenti 
modelli di trasmissione genetica dell’ASD. 
 Includere un gruppo di genitori di bambini con altre disabilità diverse dall’ASD, 
esattamente come veniva fatto nell’interviste di Studi Familiari (Bailey et al, 1998), ha 
avuto lo scopo di escludere la possibile influenza nei tratti BAP di fattori ambientali 
quali lo stress genitoriale, determinato dall’accudimento di un bambino con bisogni 
speciali . 
L’obiettivo principale dello studio era esaminare le analogie e le differenze tra i genitori 
appartenenti ai 4 diversi gruppi di famiglie. L’ipotesi di base della ricerca era che nelle 
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famiglie con una multipla incidenza di ASD, i genitori dei bambini affetti avessero una 
quantità maggiore di tratti riconducibili all’ASD rispetto ai genitori appartenenti agli 
altri gruppi familiari. 
 La seconda ipotesi era la presenza, nelle famiglie con una singola incidenza di ASD, di 
maggiori tratti BAP rispetto alle famiglie con figli con ritardo nello sviluppo o figli 
neurotipici. 
Risultati: I genitori provenienti da famiglie con multipla incidenza di ASD hanno 
mostrato un numero significativamente maggiore di caratteristiche del BAP rispetto ai 
genitori degli altri gruppi, soprattutto per quanto concerne il dominio socio-
comunicativo dell’autismo. Inoltre il dato interessante è stato che i genitori provenienti 
da famiglie con un unico figlio con autismo non differivano dai genitori di bambini con 
ritardo nello sviluppo o dai genitori dei bambini con sviluppo tipico per quanto riguarda 
i tratti BAP. Questo dato suggerisce che i genitori provenienti da famiglie con un solo 
bambino con ASD potrebbero non avere un numero maggiore e un intensità maggiore di 
tratti BAP rispetto alla popolazione generale. 
Questi dati supportano l’ipotesi che possano differire i meccanismi di trasmissione 
genetica tra famiglie con singola e con multipla incidenza di ASD.  Infatti alcuni studi 
in ambito genetico suggeriscono che lo sviluppo dell’ASD nelle famiglie con singola 
incidenza è più spesso attribuibile a mutazioni De Novo quindi eventi genetici non 
ereditati (Sebat et al,2007). Se questo dato è vero, è coerente con la probabilità di 
ritrovare meno tratti riconducibili all’ASD in queste famiglie, rispetto a quelle con 
multipla incidenza. 
 
 Un altro studio nel quale è stata nuovamente usata l’AQ è il lavoro condotto da 
Kose e colleghi (Kose et al, 2013) analizzando un campione Turco costituito da 100 
genitori di bambini con autismo (47 padri e 53 madri) e 100 genitori  di bambini 
neurotipici (48 padri e 52 madri). 
L’obiettivo perseguito nello studio era testare se vi fossero differenze tra i 2 gruppi nei 
punteggi all’AQ.  
Risultati: I risultati dello studio hanno messo in evidenza come i genitori dei bambini 
con ASD ottengono punteggi più elevati dei genitori dei bambini con sviluppo tipico in: 
AQ totale e in 2 su 5 sottoscale dell’AQ. Specificatamente le due sottoscale sono: 
“Social skills” e “Communication”.  In questa ricerca, a differenza delle altre,  non sono 
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state evidenziate differenze significative di genere nei punteggi AQ né nel gruppo 
autistico né nel gruppo con sviluppo tipico. Questo studio conferma che deficit nelle 
abilità sociali e nella comunicazione nei genitori dei bambini con ASD siano 
considerabili tratti BAP (Kose et al, 2013). 
 
 
 Lo studio di Maxwell e collaboratori ( Maxwell et al, 2013) indaga il BAP come 
i precedenti, ma perseguendo obiettivi diversi: lo scopo di questa ricerca era infatti 
analizzare se vi fosse una correlazione tra i tratti autistici di genitori di bambini con 
ASD e la sintomatologia dei loro bambini autistici. L’ipotesi di base era che punteggi 
materni e paterni più elevati correlassero con una maggiore sintomatologia nei bambini. 
Obiettivo: usando un campione costituito da 245 bambini con ASD e da 129 bambini 
neuro tipici e i loro rispettivi genitori, esaminare la correlazione tra BAPQ nei genitori e 
l’SRS nei bambini . 
Strumenti:  
- il BAPQ versione self-report e informant report nei genitori  
- ADI-R e ADOS per confermare o meno la diagnosi di ASD nei bambini; 
- SRS  per misurare i tratti autistici nei bambini; 
Risultati: I genitori dei bambini con ASD hanno ottenuto punteggi significativamente 
più elevati nei tratti BAP rispetto ai genitori dei bambini neuro tipici. In particolare nel 
gruppo autistico il 10% delle madri e il 21% dei padri hanno ottenuto punteggi superiori 
alla soglia per il BAP. Nel gruppo con sviluppo tipico solo il 4% dei genitori risultava 
collocabile nel BAP.  E’ stata inoltre riscontrata una correlazione moderata tra il 
punteggio BAP dei genitori e il punteggio SRS dei bambini. In particolare il punteggio 
sulla responsività sociale dei bambini all’SRS correla in modo più significativo con il 
BAPQ dei padri rispetto che con quello delle madri. 
 
 Nello studio di Sasson e colleghi ( Sasson et al, 2013) è stato indagato il BAP in 
un campione costituito da 711 genitori di bambini con ASD e 981 genitori di bambini 
con sviluppo neurotipico. 
Obiettivi: esaminare se la presenza del BAP nei genitori di bambini con ASD è più 
frequente rispetto ai genitori di controllo. Verificare se nel gruppo autistico sia più 
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comune che solo uno dei genitori rientri nel BAP o entrambi. Infine analizzare se il 
BAP dei genitori correli con la gravità della sintomatologia del bambino autistico. 
 
Strumenti:  
- BAPQ nei genitori: versione self-report e informant-report. 
- SCQ8 solo nei bambini con ASD. 
Risultati: Anche in questo studio il BAP è risultato più frequente nei genitori di bambini 
ASD. Soltanto il 4,3% delle coppie di genitori del gruppo autistico sono risultate 
entrambe collocabili nel BAP e 1/3 delle coppie presenta solo uno dei componenti il cui 
punteggio rientra nel BAP. I figli con ASD di genitori che rientrano nel BAP hanno 
punteggi superiori all’SCQ rispetto ai figli di genitori che non rientrano nel BAP. 
Genitori in cui è risultato significativo il punteggio alla sottoscala del BAPQ 
“personalità distaccata”, hanno figli con un punteggio SCQ più elevato rispetto ai figli 
di chi non ha questa caratteristica BAP. 
 
 Nello studio di Hasegawa e colleghi (Hasegawa et al, 2014) il BAP è stato  
analizzato in un campione giapponese costituito da 88 genitori (44 madri e 44 padri) di 
bambini con ASD e da 60 genitori (30 padri e 30 madri) di bambini neuro tipici. 
Obiettivi: lo scopo dello studio era identificare il fenotipo nei padri e nelle madri 
maggiormente associato alla sintomatologia dei loro bambini.  
Strumenti: 
- AQ nei genitori 
- SRS nei bambini. 
Risultati: Rispetto al gruppo di controllo, i genitori dei bambini con ASD hanno 
ottenuto punteggi significativamente più alti in 2 delle 5 sottoscale dell’AQ: Social 
Skills e Communication. Nelle madri dei bambini con ASD sono state riscontrate 
correlazioni positive tra 2 delle 5 sottoscale dell’AQ :“Attention Switching” e 
“Communication” e il punteggio SRS dei bambini. Questo studio mostra come vi siano 
                                                 
 
8 L’SCQ è uno strumento di screening. È  un questionario creato da Rutter, Bailey e Lord (2003)  ed è costituito da 40 
item a risposta dicotomica che aiuta a valutare le capacità comunicative, sociali e relazionali di bambini che si   
sospetta possano essere autistici o avere disturbi dello spettro autistico. Viene compilato dai genitori. Esiste la 
versione italiana. 
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anche alcuni tratti delle madri, e non solo dei padri, che potrebbero essere 
specificatamente associati con disturbi nelle abilità sociali dei loro bambini con autismo 
(Hasegawa et al, 2014). 
 
 Un altro studio rilevante nel campo del fenotipo ampio è quello condotto da 
Constantino e collaboratori (Constantino et al, 2014). È stato il primo lavoro in cui si è 
cercato di comprendere il legame tra tratti nei genitori e la diagnosi di ASD nei figli.  
È stato reclutato per lo studio un ampio campione costituito da un totale di 1649 
bambini dei quali  1393 hanno formato il gruppo di controllo mentre  256 erano bambini 
con ASD. Per quanto riguarda i genitori vi era nel campione un totale di 1233 madri e 
1614 padri. 
Obiettivo: correlare i tratti dei genitori con quelli dei figli. 
Strumenti:  
- SRS per i bambini 
- SRS-A per gli adulti (versione dell’SRS per soggetti con età superiore ai 18 anni). 
Risultati: Dallo studio è emerso che quando entrambi i genitori hanno punteggi 
mediamente elevati nell’SRS-A hanno l’85% di probabilità in più rispetto ai controlli di 
avere un figlio con ASD. Se solo uno dei due genitori ha punteggi elevati la probabilità 
è del 53%. 
Costantino e collaboratori (2014) hanno trovato evidenze in base alle quali i genitori di 
bambini ASD presentano maggiori deficit sociali misurati con l’SRS rispetto ai genitori 
di bambini non autistici e che punteggi più elevati all’SRS nei padri concordano con un 
maggior rischio di autismo nei figli. Per quanto riguarda le madri non è stata trovata 
nessuna associazione con i punteggi dei figli. Gli esiti dello studio supportano  
l’ereditabilità dei tratti BAP anche nella popolazione generale . Ciò è confermato da un 
incremento significativo nei punteggi dei bambini all’SRS in accordo a un punteggio 
più elevato anche nei genitori del gruppo di controllo. 
 
 In uno studio recente,  Situ e colleghi (Situ et al, 2015),  hanno usato l’AQ con 
lo scopo di indagare la relazione esistente tra il fenotipo comportamentale dei genitori  e 
quello dei loro figli nello spettro autistico, per cosi comprendere se vi fossero dei tratti 
comuni tra genitori e figli. Il campione esaminato era costituito da 45 famiglie cinesi 
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con un figlio con Disturbo dello Spettro Autistico e 30 famiglie di controllo cinesi con 
bambini con sviluppo tipico. 
Risultati: Gli esiti dello studio hanno messo in evidenza una correlazione 
statisticamente significativa tra il punteggio del padre all’AQ nelle sottoscale 
“Communication” e “Social skills” e i tratti autistici dei figli. Per quanto riguarda le 
madri, l’età della madre più elevata e la sottoscala dell’Attention to details sono quelle 
che maggiormente correlano con i tratti dei loro figli con ASD . In particolare è emerso 
come, la presenza di punteggi elevati (e quindi riconducibili ai domini dell’ASD)  nella 
sottoscala Communication dei genitori all’AQ e nella sottoscala Attention to details 
delle madri,  siano i fattori comportamentali e cognitivi più correlabili alla possibilità di 
avere un figlio con Disturbo dello Spettro Autistico, che potrebbe mostrare anomalie 
dello sviluppo già prima dei 36 mesi (p<0.05). Con questo studio Situ e collaboratori 
(2015) suggeriscono come questi tratti BAP nei genitori potrebbero costituire a livello 
comportamentale (e forse anche a livello genetico se individuati i geni di suscettibilità a 
essi correlati), un fattore di rischio che potrebbe predisporre all’ insorgenza di disturbi 
dello Spettro autistico nei figli (Situ et al, 2015). 
 
 Un recente studio nel quale è stata nuovamente usata l’AQ è quello di Möricke e  
colleghi (Möricke, Buitelaar e Rommelse, 2016) che si contraddistingue per molti 
aspetti rispetto ai precedenti studi citati. È stato esaminato infatti un campione tedesco 
caratterizzato da 124 famiglie di bambini con Disturbo dello Spettro autistico e non è 
stato utilizzato un campione di controllo caratterizzato da genitori di bambini non ASD. 
Obiettivi: lo scopo dello studio è stato misurare i tratti autistici in madri e padri di 
bambini con ASD (suddivisi in 3 gruppi sulla base della gravità della sintomatologia 
definita dal punteggio ottenuto a un test di screening per l’autismo (SCQ) in bassa, 
moderata e elevata). Altro obiettivo dello studio è stato verificare se vi fossero 
correlazioni tra i tratti fenotipici dei genitori e la sintomatologia dei bambini. 
Strumenti: 
- AQ-Adulti versione self-report e spouse-report nei genitori; 
- SCQ per i bambini; 
Risultati:  a differenza dei risultati di studi antecedenti a questo, nel lavoro di Moricke e 
collaboratori (2016)  non sono emerse differenze statisticamente significative tra madri 
e padri nella misura della quantità di tratti riconducibili all’autismo misurati con l’AQ.  
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Statisticamente, i genitori di questo campione, si collocano in media al di sotto della 
soglia per il BAP. Attraverso l’uso della versione “spouse-report” dell’AQ (quindi il 
padre lo compila in riferimento alla madre e viceversa) ciò che è emerso è una tendenza 
da parte di entrambi i genitori ad attribuire punteggi più alti all’AQ (maggiore quindi 
indice di tratti autistici) al coniuge rispetto a se stessi. La conseguenza è che in entrambi 
i genitori si riscontra una differenza statisticamente significativa tra i punteggi ottenuti 
all’AQ nella versione self-report e nella versione spouse-report (Möricke, Buitelaar e 
Rommelse, 2016) . Prendendo in considerazione entrambe le versioni dell’AQ, varia 
l’intensità dei tratti riconducibili all’ASD  tra madri e padri nelle sottoscale, mettendo in 
evidenza anche una differenza di genere: si riscontrano punteggi più elevati nei padri 
nella sottoscala Social Skills mentre le madri presentano punteggi più elevati nella 
sottoscala dell’Attention to details. 
Per quanto riguarda le correlazioni tra i tratti dei genitori e quelli dei bambini sono 
poche in questo studio le prove a favore di una familiarità nei tratti autistici. Un dato 
interessante e degno di nota è che, con entrambe le versioni dell’AQ usate nello studio 
di Möricke (2016), risulta maggiore la correlazione (seppur comunque bassa) e la 
somiglianza tra i tratti delle madri e quelle dei figli rispetto alle correlazioni tra i tratti 
dei padri e quelle dei figli. 
Questo dato non trova conferma nei risultati degli studi precedenti dove, la correlazione, 
risulta generalmente più forte tra i tratti relativi alle abilità sociali dei padri e dei figli 
(Maxwell et al. 2013; Constantino et al, 2014) e dove in generale si riscontra una 
significativa differenza di genere per cui il sesso maschile presenta punteggi più elevati 
nei tratti riconducibili all’ASD rispetto al sesso femminile (Baron-Cohen et al 2001; 
Bishop et al 2004; Hoekstra et al, 2007; Wheelwright et al 2010). Eccezione in questo 
panorama di evidenze è lo studio di Hasegawa e colleghi (Hasegawa et al, 2014) che 
aveva anch’esso mostrato come delle sottoscale dell’AQ delle madri, ma nello specifico 
non l’Attention to details ma l’Attention Switching,  correlassero con l’SRS dei figli ma 
non tra padri e figli. 
Möricke e collaboratori (2016) commentano questo dato da loro ottenuto, che è 
principalmente in relazione alla sottoscala dell’Attention to details della madre, 
supponendo che probabilmente questa caratteristica dello stile cognitivo potrebbe avere 
un eziologia femminile più marcata di quanto precedentemente ipotizzato. 
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L’esito di questo lavoro mette in evidenza l’importanza di valutare i tratti riconducibili 
all’ASD  anche nelle madri per poter comprendere meglio la trasmissione dei tratti BAP 
sia mediante ulteriori studi in ambito psicologico che genetico (Möricke, Buitelaar e 
Rommelse, 2016). 
 
Da questa revisione della letteratura  emerge come nella maggior parte delle ricerche il 
BAP sia indagato mediante studi caso-controllo in cui i genitori dei bambini ASD sono 
confrontati con i genitori di bambini con sviluppo tipico. Gli esiti di questi studi, 
condotti con un approccio dimensionale, sono abbastanza concordi nel confermare una 
maggiore presenza di tratti BAP nei genitori di bambini ASD rispetto alla popolazione 
generale, nonostante non tutti gli studi lo abbiano confermato.  
Un altro dato che è emerso è che sono pochi, tra questi studi, quelli che hanno cercato di 
comprendere le correlazioni esistenti tra i tratti dei genitori e la sintomatologia dei loro 
figli ASD. In generale, in questi studi, le correlazioni maggiori si evidenziano tra padri e 
figli e principalmente nelle sfera sociale e comunicativa. Poche ricerche riportano 
invece tratti comuni tra madri e figli. 
In questo contesto si inserisce il nostro studio, ampiamente descritto nel 4° capitolo 
dell’elaborato, nel quale ci siamo soffermati proprio su una valutazione dei tratti comuni 
e condivisi dai genitori e dai loro figli nello Spettro Autistico. Si è cercato dunque di 
comprendere le correlazioni esistenti tra i tratti dei genitori e la sintomatologia autistica 
dei loro bambini. 
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CAPITOLO 4 
 
Ricerca Sperimentale 
 
4.1  Obiettivi 
 
Alla luce degli esiti delle ricerche precedentemente riportate questo studio sperimentale 
ha cercato di indagare diversi aspetti del fenotipo autistico ampio: 
 l’obiettivo principale è stato valutare, in  una popolazione di genitori italiani di 
bambini con Disturbo dello Spettro Autistico (ASD), la presenza e l’entità di 
tratti riconducibili ai domini dell’ASD mediante la versione self-report di una 
scala psicometrica: l’AQ; 
 verificare differenze di genere tra madri e padri nella misura e nell’intensità dei 
tratti.  
 verificare la distribuzione nei genitori delle tre tipologie di fenotipo autistico 
allargato: BAP, MAP e NAP (vedi paragrafo strumenti di indagine pag 77); 
 un altro obiettivo che abbiamo perseguito nello studio è stato verificare se vi 
fosse una correlazione tra i tratti dei genitori misurati con l’AQ e i tratti autistici 
e le variabili cliniche dei figli misurate rispettivamente mediante l’AQ-child e il 
protocollo diagnostico; 
 abbiamo voluto indagare se vi fosse una relazione tra i tratti dei genitori e la 
gravità della sintomatologia autistica dei figli. La nostra ipotesi di partenza è che 
i punteggi più elevati all’AQ dei genitori correlino positivamente con la severità 
dell’autismo dei figli, misurata nel nostro studio mediante il punteggio 
dell’ADOS-2-css; 
 In relazione al concetto di spettro e alla eterogeneità nella manifestazione 
fenotipica di bambini con forme di autismo ad alto e a basso funzionamento, un 
altro obiettivo del nostro studio è stato verificare se vi fossero differenze nei 
tratti di genitori rispettivamente di bambini a più alto e di bambini con un più 
basso funzionamento. 
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4.2 Materiali e Metodi 
 
4.2.1 Partecipanti 
Sono stati consecutivamente reclutati 76 bambini di cui 12 femmine e 64 maschi. Di 
questi, 8 bambini (e i loro rispettivi genitori) sono stati successivamente esclusi dal 
campione in quanto non presentavano un punteggio all’ADOS-2 positivo per la diagnosi 
di ASD. 
Il campione finale è risultato quindi costituito da 68 bambini  (età media = 7.24 ; ds = 
2.00 ) di cui 12 femmine e 56 maschi (Tabella 1).  
Nella selezione dei bambini sono stati stabiliti come criteri di inclusione: 
 bambini con diagnosi di ASD secondo i  criteri DSM-5; 
 ADOS-2 (Autism Diagnostic Observation Schedule) positiva per diagnosi di 
ASD;  
 Età compresa tra i 4 e gli 11 anni; 
Basandosi sulla raccolta dei dati anamnestici effettuata all’arrivo dei bambini nella 
struttura i criteri di esclusione sono stati:  
A. presenza di sindromi neurologiche o segni neurologici focali;  
B. significative menomazioni sensoriali;  
C. anamnesi di asfissia alla nascita, parto prematuro, trauma cranico, epilessia;  
D. uso di farmaci antipsicotici;  
E. possibili cause secondarie di ASD. 
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Tabella n. 1  Punteggi medi Campione Totale Bambini 
 
Totale Bambini 68 
Maschi (%) / Femmine (%) 56 (82%) / 12 (18%) 
 Media ± Dev. Standard 
Età  7.24 ± 2.00 
AQc - Social Skill 15.37 ± 5.54 
AQc - Attention Switching 15.85 ± 5.94 
AQc - Attention to details 14.76 ± 6.18 
AQc - Communication 19.63 ± 5.79 
AQc - Imagination 16.53 ± 5.39 
AQc - Total 82.15 ± 21.63 
QIV 84.83 ± 23.29 
QIP 94.33 ± 15.13 
QIT 89.89 ± 18.30 
ADOS-2-css 5.89 ± 1.78 
CBCL_F_int. 58.66 ± 9.65 
CBCL_F_ext. 51.55 ± 9.53 
CBCL_F_tot. 58.08 ± 9.81 
CBCL_M_int. 59.49 ± 9.92 
CBCL_M_ext. 53.97 ± 9.64 
CBCL_M_tot. 59.41 ± 10.47 
VABS_Com. 74.79 ± 32.15 
VABS_Ab.Q. 57.46 ± 24.05 
VABS_Soc. 46.92 ± 20.47 
VABS_Totale 64.69 ± 16.76 
 
AQc = Autism-Spectrum Quotient-child; QIV= quoziente di intelligenza verbale; QIP= quoziente di intelligenza di 
performance; QIT = quoziente intellettivo totale; ADOS-2-CSS = punteggio ADOS indice di severità della 
sintomatologia autistica; CBCL_F compilata dal padre; CBCL_M compilata dalla madre; CBCL_INT= punteggio 
CBCL indice di presenza di sintomi internalizzanti;CBCL_EXT= punteggio CBCL indice di presenza di sintomi 
esternalizzanti; VABS_ com. = VABS sottoscala comunicazione; VABS_ab.Q= VABS sottoscala abilità quotidiane; 
VABS_soc = VABS sottoscala socializzazione. 
 
Essendo uno degli scopi della nostra ricerca valutare se esiste una correlazione tra i 
tratti autistici  dei genitori e il diverso profilo di funzionamento dei loro bambini con 
ASD, in un secondo momento del nostro studio il campione dei bambini è stato 
suddiviso in due sub-gruppi sulla base del loro profilo a basso (QI< 90) o ad alto 
funzionamento (QI >90). Abbiamo quindi ottenuto un gruppo formato da bambini con 
autismo a più basso funzionamento (QIT:80.02 ± 11.20) costituito da 42 bambini e un 
gruppo formato da bambini con autismo a più alto funzionamento (QIT: 108.73 ± 
13.91), costituito da 20 bambini. Il criterio di selezione sulla base di un QI maggiore o 
minore di 90 è dovuto alla nostra esigenza di un campione di bambini con un QI nella 
norma. In linea con la concezione di autismo ad alto funzionamento definita da Baron- 
Cohen (2001) abbiamo voluto creare un gruppo caratterizzato da bambini verbalmente 
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fluenti e con intelligenza tendenzialmente nella media o sopra la media. Bambini quindi 
autistici, ma nel profilo dei quali non vi fosse l’influenza di un cognitivo basso.  
 
Per quanto concerne il campione dei genitori sono stati inclusi nella nostra ricerca un 
totale di 131 genitori ( età media = 42.97  ; ds = 6.07 ) dei quali i padri sono in numero 
di 64 ( età media = 44.66  ; ds = 6.84) mentre le madri sono in numero di 67 (età media 
= 41.41  ; ds =4.81).  I genitori del campione provengono da diverse parti di Italia. 
All’interno del gruppo evidenziamo come 120 genitori siano stati reclutati in qualità di 
coppia (madre e padre biologici), invece 11 genitori sono stati reclutati singolarmente. 
Conseguentemente possiamo affermare che il campione è costituito da 60 coppie e 11 
genitori singoli. 
Nella selezione dei genitori i criteri di inclusione sono stati:  
 avere solo un figlio, di età compresa tra i 4 e gli 11 anni, con diagnosi di 
Disturbo dello Spettro Autistico; 
 avendo come scopo indagare la presenza di un fenotipo allargato nei parenti di 
primo grado dei bambini con ASD (nello specifico nei genitori) , sono stati 
inclusi nel campione solo i genitori biologici. 
Ai fini di un confronto per alcuni aspetti della nostra ricerca sono stati usati i dati sul 
campione di controllo dell’unico studio italiano al momento disponibile sul BAP nei 
genitori, ossia quello di Ruta e collaboratori (Ruta et al, 2011). Il campione in questione 
è costituito da 150 padri e 150 madri di bambini di 3 grandi scuole pubbliche di 
Catania: 244 genitori sono stati reclutati mediante consegna diretta dell’AQ da parte 
degli insegnanti dei figli mentre in 56 casi via email (Ruta et al, 2011). 
 
4.2.2 Procedure 
I bambini e i loro genitori del nostro campione ASD che hanno preso parte allo studio 
sono stati reclutati presso l’U.O. Complessa NPI 3 - Psichiatria dello sviluppo 
(Direttore: Prof. Filippo Muratori) dell’IRCCS Fondazione Stella Maris . Si tratta di 
bambini afferenti ad uno specifico servizio di valutazione offerto dalla Stella Maris 
denominato “Pacchetti Ambulatoriali” ( PAMDPS), la cui responsabile è la dottoressa 
Tancredi. Il  periodo in cui abbiamo svolto il reclutamento è stato da marzo 2015 a 
luglio 2016. Si tratta di bambini  provenienti da diverse parti di Italia e giunti per una 
valutazione in regime di day-hospital (della durata di 2 giorni consecutivi) presso il 
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centro di Riferimento dei Disturbi dello Spettro Autistico della struttura. Le famiglie 
venivano invitate a prendere parte alla ricerca il primo giorno del loro arrivo in reparto, 
spiegando loro modalità e finalità dello studio. I partecipanti hanno scelto 
volontariamente di compilare i questionari. Tutti gli strumenti usati nella ricerca sono 
stati somministrati nell’arco dei due giorni, inclusi quelli auto compilativi che venivano 
consegnati il primo giorno ai genitori e si richiedeva di restituirli una volta completati, 
entro comunque l’ultimo giorno del day-hospital. 
L’utilizzo dei dati ottenuti è stato reso possibile dal consenso  informato firmato dalle 
famiglie nel momento del loro ingresso in struttura, che autorizza a un uso anonimo dei 
dati clinici per motivi di ricerca. 
Per valutare e quantificare la presenza di tratti autistici nei genitori è stato usato: 
 AQ, Autism-Spectrum Quotient (Baron-Cohen et al, 2001) : versione per adulti 
(età 16+); 
Globalmente i bambini sono stati valutati utilizzando: 
 AQ-child, Autism-Spectrum Quotient-child (Auyeung et al, 2008): versione per 
bambini per misurare l’entità dei tratti autistici nella fascia di età 4-11 anni; 
 ADOS-II (Lord et al., 2012); per la valutazione della gravità della 
sintomatologia autistica; 
 VABS-I, Vineland Adaptive Behavior Scales – I (Sparrow, Balla e Cicchetti, 
1984): per la valutazione del comportamento adattivo. Versione italiana usata a 
cura di Giulia Balboni (Balboni , 2003; Sparrow, Balla e Cicchetti, 2003); 
 CBCL , Child Behavior Checklist (Achenbach e Rescorla, 2000; 2001) per la 
valutazione dei problemi comportamentali e emotivi nell’età infantile. La 
versione italiana dello strumento è stata curata da Molteni e Frigerio (Frigerio et 
al, 2004); 
 Scale Wechsler : per valutazione funzionamento cognitivo. 
 
Mentre l’AQ e l’AQ-child sono questionari compilati dai genitori dopo essere stati 
adeguatamente istruiti sulla richiesta del test, tutti gli altri richiedono la  
somministrazione da parte del clinico. Per una migliore spiegazione degli strumenti 
utilizzati si rimanda al paragrafo “strumenti di indagine”. 
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4.2.3 Strumenti di indagine 
1. Autism Spectrum Quotient (AQ) 
L’AQ, denominato anche Autism-Spectrum quotient, è un questionario 
autosomministrabile elaborato da Simon Baron-Cohen (Baron-Cohen et al, 2001) che 
misura la presenza e l’entità dei tratti autistici negli adulti e quanto l’individuo adulto 
(età superiore ai 16anni) con quoziente intellettivo (QI) nella norma, si collochi nel 
“fenotipo autistico ampio”. Non è uno strumento diagnostico ma di valutazione e di 
screening che permette di verificare dove si colloca ogni individuo nel continuum che 
va da tratti autistici clinicamente significativi a sviluppo tipico.  
È un questionario rapido, composto da 50 items  ed è suddiviso in 5 sottoscale da 10 
items ciascuna: 
 Social skills (items 1,11, 13, 15, 22, 36, 44, 45, 47, 48) 
 Attention Switching (items 2, 4, 10, 16, 25, 32, 34, 37, 43, 46) 
 Attention to details (items 5, 6, 9, 12, 19, 23, 28, 29, 30, 49) 
 Communication (items 7, 17, 18, 26, 27, 31, 33, 35, 38, 39) 
 Imagination (items 3, 8, 14, 20, 21, 24, 40, 41, 42, 50) 
Viene richiesto al soggetto di rispondere ad una serie di affermazioni valutando quanto 
si trovi in accordo con esse pensando a se stesso e al proprio comportamento. Il 
soggetto deve rispondere alle affermazioni scegliendo tra 4 opzioni: assolutamente 
d’accordo, parzialmente d’accordo, parzialmente in disaccordo, assolutamente in 
disaccordo. In linea con la teoria di Baron-Cohen(2002) la social skills e la 
communication si riferiscono maggiormente al fattore Empatia, mentre Attention 
Switching e Attention to details si riferiscono maggiormente al fattore Sistematizzazione 
(vedi capitolo 1). 
Nella nostra ricerca abbiamo utilizzato la versione italiana dell’AQ, redatta e validata 
dalla Dott.ssa Liliana Ruta (Ruta et al, 2011). Di questa versione per adulti è stata ogni 
volta consegnata una copia alle madri e una ai padri, chiedendo di rispondere 
singolarmente e pensando al proprio modo individuale di essere. 
In base alle regole per lo scoring del test stabilite da Baron-Cohen e collaboratori (2001) 
viene attribuito un punteggio di 1 per ogni risposta che corrisponde a un comportamento 
dello spettro autistico e il punteggio 0 se la risposta non rientra nei comportamenti 
autistici. Nello specifico viene assegnato il punteggio 1 se la persona segna come vere 
per se stesso le opzioni “assolutamente d’accordo” o “parzialmente d’accordo”ai 
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seguenti item: 2, 4, 5, 6, 7, 9, 12, 13, 16, 18, 19, 20, 21, 22, 23, 26, 33, 35, 39, 41, 42, 
43, 45, 46. Viene altresì assegnato il punteggio 1 se la persona segna come 
corrispondenti al proprio modo di essere le opzioni “assolutamente in disaccordo” o 
“parzialmente in disaccordo” ai seguenti item: 1, 3, 8, 10, 11, 14, 15, 17, 24, 25, 27, 28, 
29, 30, 31, 32, 34, 36,37, 38, 40, 44, 47, 48, 49, 50. 
Più alti saranno i punteggi alle singole sottoscale e all’AQ totale, maggiore sarà la 
presenza di tratti autistici. In particolare un punteggio alto alle sottoscale “social skill ”, 
“Attention Switching” “communication” e “imagination” è indice di un tratto più 
deficitario. Al contrario un punteggio più alto alla sottoscala “Attention to details” è 
indice di una maggiore attenzione ai dettagli (indice quindi di un maggiore tendenza a 
una elaborazione locale dello stimolo). 
 Il punteggio totale all’AQ è dato dalla somma dei punteggi ottenuti a ogni singolo item. 
Cut-off : per quanto concerne i cut-off  Baron-Cohen (2001) individua il punteggio 
totale ≥ 32 come limite per distinguere individui con livelli potenzialmente 
clinicamente significativi di tratti autistici.  
È importante sottolineare come un punteggio alto all’AQ non significa automaticamente 
che un soggetto presenti una forma clinica di autismo. Una diagnosi di Autismo può 
essere posta in questi casi, ma non con l’AQ, se si rileva una compromissione 
clinicamente significativa nel funzionamento dell’individuo derivante dai  tratti autistici 
presentati (Baron-Cohen et al,2001).  
 Lo studio di Woodbury-Smith e colleghi (Woodbury-Smith et al, 2005) ha permesso di 
determinare che l’AQ ha le proprietà per essere usato come strumento di screening nella 
pratica clinica e che già con un cut-off di 26, la sensibilità e la specificità sono tali da far 
sì che i pazienti siano correttamente classificati come soggetti con Sindrome di 
Asperger. 
Wheelwright e collaboratori (2010) hanno invece effettuato uno studio (Wheelwright et 
al, 2010) dove hanno usato l’AQ con lo scopo di definire 3 tipi di fenotipi autistici e a 
ciascuno di essi corrisponde una categoria di punteggi :   
 Broader Autism Phenotype (BAP) = 23-28   (punteggio AQ da 1 a 2 DS sopra la 
media) 
 Medium Autism Phenotype (MAP) = 29-34  (punteggio AQ da 2 a 3 DS sopra la 
media) 
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 Narrow Autism Phenotype (NAP) =  > 35    (punteggio AQ ≥ 3 DS sopra la 
media) 
Un punteggio < 23 è considerato nella norma quindi corrisponde a sviluppo tipico. Un 
soggetto che ottiene un punteggio >23 va a collocarsi nel fenotipo autistico ampio ( 
BAP). 
Ruta e colleghi (2011) hanno ridefinito per la versione italiana la categoria di punteggi 
per i 3 fenotipi autistici: 
 Broader Autism Phenotype (BAP) = 21-27   (punteggio AQ da 1 a 2 DS sopra la 
media) 
 Medium Autism Phenotype (MAP) = 28-32  (punteggio AQ da 2 a 3 DS sopra la 
media) 
 Narrow Autism Phenotype (NAP) =  > 𝟑𝟑    (punteggio AQ ≥ 3 DS sopra la 
media) 
Un punteggio < 𝟐𝟏 è considerato nella norma quindi corrisponde a sviluppo tipico. Un 
soggetto che ottiene un punteggio >21 va a collocarsi nel fenotipo autistico ampio   
(BAP). 
Avendo usato la versione italiana dell’AQ, quest’ultimi sono i range di punteggi 
utilizzati nel nostro studio. 
 
2. Autism-Spectrum Quotient-child (AQ-child) 
L’AQ-child (Auyeung et al, 2008) , è un questionario parent-report che misura l’entità 
dei tratti autistici in bambini dai 4 agli 11 anni. È formato da 50 item e come la versione 
per adulti è suddiviso nelle stesse 5 sottoscale da 10 items ciascuna. È stato dimostrato 
che l'AQ-child ha buona sensibilità (95%) e specificità (95%). Ha inoltre mostrato una 
buona affidabilità test-retest e elevata coerenza interna (Auyeung et al, 2008). 
Il questionario viene compilato da uno dei genitori, al quale viene richiesto di 
rispondere alle affermazioni proposte pensando alle caratteristiche del figlio e 
scegliendo una tra le 4 possibili opzioni: “ Assolutamente d’accordo” “Parzialmente 
d’accordo” “Parzialmente in disaccordo” “Assolutamente in disaccordo”.  
Scoring : gli item vengono valutati su una scala Likert a 4 punti ( i punteggi vanno da 0 
a 3) e vengono attribuiti in base agli item con 2 diverse modalità: 
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 0 (assolutamente d’accordo) 1(parzialmente d’accordo) 2 (parzialmente in 
disaccordo) 3 (assolutamente in disaccordo) per gli item : 1-3-8-10-11-14-15-17-
24-25-27-28-29-30-31-32-34-36-37-38-40-44-47-48-49-50; 
 3 (assolutamente d’accordo) 2 (parzialmente d’accordo) 1(parzialmente in 
disaccordo) 0 (assolutamente in disaccordo) per gli item : 2-4-5-6-7-9-12-13-16-
18-19-20-21-22-23-26-33-35-39-41-42-43-45-46; 
Il punteggio totale all’AQ-Child è dato dalla somma del punteggio ottenuto a ogni 
singolo item. Il range dei punteggi va da 0 a 150. Il punteggio minimo 0 indica 
l’assenza totale di tratti autistici mentre all’estremo opposto il punteggio massimo di 
150 indica la piena presenza di tratti autistici. Quindi più alto sarà il punteggio del 
bambino maggiore sarà la presenza di tratti autistici. 
 
3. ADOS-2 (Autism Diagnostic Observation Schedule-Second edition) 
L’ADOS-2 è la seconda versione (Lord et al, 2012) di un protocollo di osservazione 
semistrutturato e standardizzato denominato ADOS-G ideato da Lord e colleghi (Lord 
et al, 2000) che permette di valutare, in individui in cui sussiste il sospetto di Disturbo 
dello Spettro Autistico, 4 aree: linguaggio e comunicazione, l’interazione sociale 
reciproca, il gioco simbolico e la presenza di  interessi ristretti e comportamenti 
stereotipati. È possibile somministrate l’ADOS a soggetti con sospetto di sindrome 
autistica che appartengono alla fascia di età che va dal bambino di 2 anni ( anche non 
verbale) fino all’adulto con normali abilità verbali. 
È considerato lo strumento diagnostico per eccellenza nel campo dei ASD. È costituito 
da 4 moduli e ognuno di essi è caratterizzato da un protocollo con un elenco di prove da 
svolgere in contesti standardizzati . Ogni soggetto viene valutato attraverso la 
somministrazione di uno solo dei 4  moduli che viene scelto in base all’età cronologica 
e al livello di sviluppo linguistico. Ogni modulo richiede approssimativamente 45 
minuti e le attività di ciascun modulo hanno come scopo creare un interazione tra 
paziente e esaminatore che faccia emergere lo stile comunicativo e relazione del 
soggetto (D’Elia, 2012). 
 Modulo 1: attività incentrate sull’uso di giocattoli. Adatto per bambini con età 
inferiore ai 3 anni e livello di sviluppo linguistico preverbale (uso di parole singole). 
Permette di osservare se sono presenti le attività di attenzione condivisa e di pointing. 
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 Modulo 2: attività caratterizzate dall’uso ludico di giocattoli e di materiali 
concreti. Bambini con linguaggio con frasi ma livello espressivo inferiore ai 4 anni. 
 Modulo 3 :   le attività si focalizzano sull’interazione sociale e comunicativa. 
Adatto per bambini/adolescenti con linguaggio fluente. 
 Modulo 4:  le attività si focalizzano sull’interazione sociale e comunicativa. 
Adatto per adolescenti e adulti verbalmente fluenti. 
Essendo la nostra ricerca caratterizzata da un campione comprendente la fascia dai 4 
agli 11 anni sono stati principalmente usati per la valutazione della sintomatologia 
autistica il Modulo 2 e il Modulo 3 dell’ADOS. 
SCORING: lo scoring avviene nel momento in cui la sessione osservativa è conclusa . I 
punteggi a ciascun item del modulo vengono attribuiti dall’esaminatore su una scale che 
va da 0 (normalità) a 3  in base al grado di compromissione nelle singole aree. I 
punteggi cut-off collocano i soggetti all’interno di 3 categorie: autismo, spettro 
autistico, non autismo. 
 
4. VABS-I (Vineland Adaptive Behavior Scales)  
Le VABS, Vineland Adaptive Behavior Scales, sono scale che valutano il 
comportamento adattivo e sono state pubblicate da Sparrow e collaboratori nel 1984 
(Sparrow, Balla e Cicchetti, 1984). La versione italiana da noi utilizzata è a cura della 
Dottoressa Giulia Balboni (Balboni, 2003; Sparrow, Balla e Cicchetti, 2003). 
Le  VABS sono i test per la valutazione del comportamento adattativo più usate al 
mondo, sono applicabili sia a soggetti con normale QI che a soggetti con disabilità 
cognitiva e in realtà non richiedono la diretta somministrazione al paziente . Le 
informazioni possono essere ottenute mediante un intervista semistrutturata di un 
genitore o un caregiver. Si valuta in generale lo sviluppo dell’individuo, la sua 
autonomia personale e la responsabilità sociale. Si articola in 4 scale e 11 subscale 
(Balboni, 2003): 
1. Comunicazione:  Ricezione = cosa il soggetto comprende 
Espressione = cosa il soggetto dice 
Scrittura = cosa il soggetto legge e scrive; 
2. Abilità quotidiane:  Personale = come si prende cura di sé e della 
sua 
82 
 
               igiene; 
Domestico = quali lavori domestici compie; 
Comunità = come usa le sue capacità, il tempo, il  denaro; 
3. Socializzazione: Relazioni interpersonali = come interagisce con gli altri; 
Gioco e tempo libero    = come gioca e come impiega il tempo 
       libero; 
Regole sociali = come manifesta sensibilità e responsabilità verso   
    gli altri; 
4. Abilità motorie:  Grossolane  = come il soggetto usa gambe e braccia per  
         movimenti; 
Fini  = come usa mani e dita per manipolare gli oggetti;          
 
Le scale Vineland vengono usate in numerose ricerche e con diverse tipologie di 
pazienti (D’Elia, 2012). In particolare per quanto riguarda il loro utilizzo nella 
popolazione di soggetti con ASD,  numerosi dati in letteratura evidenziano come i 
bambini con Disturbo dello Spettro Autistico mostrino un ritardo nello sviluppo di 
comportamenti adattivi (Stone et al, 1999) e in particolare presentino significativi 
deficit nella scala della socializzazione (Volkmar et al, 1987). In generale si evince una 
significativa correlazione negativa tra la sintomatologia autistica e il comportamento 
adattivo ( Klin et al, 2007) e in particolare la gravità dell’autismo correla con la 
socializzazione e le abilità quotidiane (Perry et al ,2009). Il funzionamento cognitivo 
correla fortemente e positivamente con il funzionamento adattivo, soprattutto con la 
scala comunicazione ma studi che hanno analizzato campioni di bambini con ASD con 
diverso livello cognitivo hanno mostrato che comunque i deficit nel comportamento 
adattivo sono manifestati tanto dai bambini a basso quanto da quelli ad alto 
funzionamento (Perry et al, 2009).  
Infine per quanto concerne il campo da noi indagato ossia il Broader autism Phenotype, 
pochi studi hanno tentato di dimostrare una relazione tra tratti familiari e 
comportamento adattivo nell’autismo. In uno studio in particolare di Mazefsky e 
collaboratori (2008)  è stato analizzato se le caratteristiche familiari dei parenti di primo 
grado (intendendo con caratteristiche la presenza di fenotipo ampio e di patologie 
psichiatriche) potrebbero influenzare il comportamento adattivo in individui con 
autismo (Mazefsky et al, 2008) . Ciò che è emerso è che una storia familiare di 
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depressione e di tratti caratteriali significativi di introversione e timidezza correla con 
punteggi più alterati alla scala vineland del bambino con autismo e influenzano il suo 
livello di socializzazione. 
 
5. CBCL (Child Behavior Checklist) 
La CBCL è una delle scale di valutazione del comportamento infantile più diffusa e 
utilizzata a livello internazionale sia in ambito clinico che di ricerca. È stata ideata e 
validata da Achenbach e Rescorla (2000; 2001). 
Nella nostra ricerca è stato esclusivamente utilizzato come strumento di screening, ed è 
stata in particolare usata la versione parent-report, con lo scopo di valutare la presenza 
nei bambini di sintomi internalizzanti o esternalizzanti clinicamente significativi. 
I problem emotive e comportamentali vengono valutati su una scala likert a 3 livelli che 
va da 0 a 2: 0 il comportamento non è mai presente, 1 qualche volta, 2 spesso o sempre. 
I punteggi grezzi ottenuti vengono trasformati in punteggi T: un punteggio pari a 70 o 
oltre è considerate clinicamente significativo, un punteggio tra 65 e 69 è considerato 
borderline. 
 
6. SCALE WECHSLER 
Le scale Wechsler sono strumenti clinici e diagnostici e sono i più usati nella 
valutazione intellettiva degli individui in ambito psicologico e neuropsichiatrico. 
Nella valutazione del nostro campione sono state usate: 
 La WPPSI-III (Wechsler Pre-school and Primary Scale of Intelligence-III 
Edition ) adatta per bambini in età prescolare dai 2 anni e 6 mesi ai 7 anni e 3 
mesi (Wechsler, 2003); 
 La WISC-III ( Wechsler Intelligence Scale for Children-III Edition) per bambini 
in età prscolare dai 6 ai 16 anni e 11 mesi (Wechsler, 1991). 
 
Entrambe le batterie sono suddivise in un gruppo di test verbali e da un gruppo di test di 
performance. Ciascuna prova varia per il contenuto e per l’operazione mentale richiesta. 
A ciascuna prova viene attribuito un punteggio grezzo successivamente convertito in 
punteggio ponderato. Tutte e 2 le scale forniscono un quoziente intellettivo verbale 
(QIV), un quoziente intellettivo di performance (QIP) e un quoziente intellettivo totale 
(QIT). La presenza di questi 3 quozienti permette di definire un profilo cognitivo. Il 
84 
 
quoziente di intelligenza è calcolato come quoziente di deviazione ossia quanto il 
punteggio ottenuto dal soggetto si discosta in deviazioni standard dal punteggio medio 
del suo campione di riferimento.  Numerosi sono gli studi che dimostrano come per 
quanto concerne i disturbi dello spettro autistico in genere i soggetti con autismo 
presentano un QI di perfomance maggiore del QI verbale . Il livello intellettivo è ciò 
che permette di distinguere i soggetti nello spettro autistico in alto e in basso 
funzionamento. 
 
4.3 Analisi dei Dati 
E’ stato usato il test T di Student per analizzare le differenze nei punteggi medi all’AQ 
nei campioni: (a) madri vs. padri; (b) bambini ad alto funzionamento vs. basso 
funzionamento. 
Per studiare le correlazioni tra i genitori e i figli è stato usato il Coefficiente di 
Correlazione di Spearman. E’ stato scelto un livello di significatività di p≤0.01. Le 
analisi dei dati sono state effettuate utilizzando il software IBM-SPSS ©23.0. 
 
 
4.4 Risultati 
Tabella 2 punteggi medi all’AQ di madri e padri del campione totale. 
 
 
madri padri T Test 
 n = 67 n = 64   
 M ± ds M ± ds t p 
Età 41.41 ± 4.81 44.66 ± 6.84 -3.070 .003 
AQa - Social Skill 2.12 ± 1.89 2.29 ± 2.25 -.450 .653 
AQa - Attention Switching 3.33 ± 1.85 3.75 ± 2.34 -1.113 .268 
AQa - Attention to details 3.55 ± 2.17 4.02 ± 2.32 -1.188 .237 
AQa - Communication 1.68 ± 1.86 2.05 ± 1.87 -1.114 .267 
AQa - Imagination 2.53 ± 2.10 3.13 ± 1.55 -1.830 .070 
AQa - Total  13.01 ± 6.60 14.98 ± 6.38 -1.734 .085 
 
AQa = Autism-Spectrum Quotient-adult version 
 
85 
 
Nella tabella 2 è preso in esame il campione totale dei genitori. Sono stati in particolare 
confrontati i punteggi ottenuti dalle madri e dai padri alle sottoscale e all’ AQ-totale. 
Dai risultati non sono emerse differenze statisticamente significative ad eccezione 
dell’età cronologica (p=.003) . 
 
Tabella 3 Confronto dei risultati quantitativi dell’AQ (BAP-MAP e NAP) con i dati di 
Ruta et al, 2011.  
 Padri Madri 
 
 Tesi ASD 
Gruppo di 
controllo a 
 
Tesi ASD 
Gruppo di 
controllo a 
 
Chi-square 
BAP (>21) 15 / 64 (19%) 30/ 150 (18%)  11 / 67 (15%) 17 / 150 (11%)  
 
Not Significant 
 
a Dati presi dallo studio di Ruta et al, 2011; . 
 
La tabella 3 mostra la distribuzione dei genitori di bambini con ASD (nostro campione) 
e di genitori di bambini di controllo (Padri e Madri) nel fenotipo ampio (BAP).  
 
- Il nostro gruppo ASD è costituito da 15 padri (12 BAP; 3 MAP). Il gruppo di 
controllo è costituito da 30 padri (27 BAP; 3 MAP).  
- Il nostro gruppo ASD è costituito da 11 madri (10 BAP;1 NAP). Il gruppo di 
controllo è costituito da 17 madri BAP. 
 
Il test Chi-quadro effettuato per quanto riguarda il profilo BAP, non ha mostrato 
differenze statisticamente significative sia nel gruppo dei padri (ASD vs Controllo) che 
delle madri (ASD vs Controllo).  
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Tabella 4 Correlazioni variabili del Campione Totale dei Bambini inclusa l’AQ (AQc) 
e AQ del Campione Totale dei Padri (AQa) 
 
          
Età 
adulto 
AQa 
Social 
Skill 
AQa 
Attention 
Switching 
AQa 
Attention 
to details 
AQa 
Communi
cation 
AQa 
Imagination 
AQa Total 
Età bambini  - - - - - - - 
AQc - Social 
Skill 
- 
 .336** 
(.007) 
 .332** 
(.008) 
-  - -  - 
 AQc - Attention 
Switching 
-  - - - 
 .326** 
(.009) 
-  - 
AQc - Attention 
to details 
- - - - - - - 
AQc - 
Communication 
- - 
 .365** 
(.003) 
-  - - 
 .322** 
(.009) 
AQc - 
Imagination 
- - 
 .405** 
(.001) 
- 
 .348** 
(.005) 
-  - 
AQc -Total -  - 
 .395** 
(.001) 
- 
 .357** 
(.004) 
- 
 .360** 
(.003) 
QIV - - - - - - - 
QIP - - -  - - - - 
QIT - - - - - - - 
ADOS – Css  - - - - - - - 
VABS – Com - - - - - - - 
VABS – Ab.q. - - - - - - - 
VABS – Soc - - - - - - - 
VABS – total - - - 
 .367** 
(.009) 
- - - 
 
** La correlazione è significativa a livello 0.01 (a due code);  
AQa = Autism-Spectrum Quotient-adult version; AQc = Autism-Spectrum Quotient-child; QIV= quoziente di 
intelligenza verbale; QIP= quoziente di intelligenza di performance; QIT = quoziente intellettivo totale; ADOS-2-
CSS = punteggio ADOS indice di severità della sintomatologia autistica; VABS_ com. = VABS sottoscala 
comunicazione; VABS_ab.Q= VABS sottoscala abilità quotidiane; VABS_soc = VABS sottoscala socializzazione;  
 
 
I risultati mostrano correlazioni significative positive tra le seguenti sottoscale: 
-‘Social Skill’ dei padri e la sottoscala ‘Social skill (p=.007)’dei bambini. 
-‘Attention switching’ dei padri e le sottoscale ‘Social skill (p=.008)’, ‘Communication 
(p=.003)’, ‘Imagination (p=.001)’ e ‘l’AQ totale (p=.001)’ dei bambini.  
-‘Attention to details’ del padre non correla con l’AQ del bambino ma si osserva una 
correlazione positiva con il punteggio totale dei bambini alle scale Vineland (p=.009); 
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-‘Communication’ dei padri correla positivamente con ‘Attention switching (p=.009)’, 
‘Imagination (p=.005)’ e ‘l’AQ totale (p=.004)’ dei bambini.  
- Dall’analisi dei dati non è emersa nessuna correlazione tra la sottoscala 
dell’Imagination dei padri e le variabili cliniche dei bambini. 
- L’AQ totale dei padri correla solo con l’AQ dei bambini e specificatamente si 
riscontra una correlazione positiva con le sottoscale ‘Communication (p=.009)’e ‘l’AQ 
totale (p=.003)’ dei bambini. 
 
Tabella 5  Correlazioni variabili del Campione Totale dei Bambini inclusa l’AQ (AQc) 
e AQ del Campione Totale delle madri (AQa) 
In tabella 5 non sono emerse correlazioni statisticamente  significative tra madri e figli 
del campione totale. 
 
 
Tabella 6  punteggi medi di bambini ad alto e basso funzionamento 
 
 Basso Alto T Test 
 n = 42 n = 20   
 M ± ds M ± ds t p 
Età  7.05 ± 2.06 7.91 ± 1.68 -1.677 .099 
Social Skill 15.43 ± 5.98  14.68 ± 4.96 .502 .618 
Attention 
Switching 
14.57 ± 5.53 17.9 ± 6.13 -2.209 .031 
Attention to details 13.71 ± 6.07 17.32 ± 5.79 -2.290 .025 
Communication 19.95 ± 5.38 18.59 ± 6.72 .881 .382 
Imagination 16.90 ± 5.17 15.68 ± 5.74 .865 .390 
AQ Total 80.57 ± 22.02 84.18 ± 21.84 -.625 .534 
QIV 71.48 ± 11.49 110.32 ± 18.23 -10.436 .000 
QIP 88.10 ± 12.89 106.23 ± 11.67 -5.516 .000 
QIT 80.02 ± 11.20 108.73 ± 13.91 -8.948 .000  
ADOS-CSS 5.95 ± 1.84 5.68 ± 1.67 .571 .570 
CBCL_F_Int 59.52 ± 10.06 58.19 ± 9.26 .414 .682 
CBCL_F_Ext 51.71 ± 10.08 52.50 ± 8.05 -.256 .800 
CBCL_F_Tot 58.38 ± 10.26 58.38 ± 9.40 .002 .999 
CBCL_M_Int 57.63 ± 10.54 63.21 ± 8.05 -1.710 .096 
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CBCL_M_Ext 52.63 ± 10.25 56.50 ± 8.64 -1.188 .243 
CBCL_M_Tot 57.54 ± 10.86 62.64 ± 9.07 -1.450 .156 
VABS_Com 66.44 ± 31.29 93.29 ± 26.51 -3.032 .004 
VABS_Ab.q. 51.71 ± 19.98 70.35 ± 27.17 -2.780 .008 
VABS_Soc 41.97 ± 17.45 57.88 ± 22.53 -2.782 .008 
VABS_Total 59.30 ± 14.81 76.12 ± 14.92 -3.792 .000 
 
QIV= quoziente di intelligenza verbale; QIP= quoziente di intelligenza di performance; QIT = quoziente intellettivo 
totale; ADOS-2-CSS = punteggio ADOS indice di severità della sintomatologia autistica; CBCL_F compilata dal 
padre; CBCL_M compilata dalla madre; CBCL_Int= punteggio CBCL indice di presenza di sintomi 
internalizzanti;CBCL_Ext= punteggio CBCL indice di presenza di sintomi esternalizzanti; VABS_ Com. = VABS 
sottoscala comunicazione; VABS_Ab.Q= VABS sottoscala abilità quotidiane; VABS_Soc = VABS sottoscala 
socializzazione 
 
Dalla tabella 6 si evince che dal confronto dei punteggi medi alle variabili cliniche tra i  
2 gruppi di bambini ossia bambini ad alto funzionamento (QIT >90) e bambini a basso 
funzionamento (QIT< 90) emergano differenze significative tra i due gruppi (fatta 
eccezione per il cognitivo significativamente differente da campionamento): 
-in tutte le sottoscale delle scale Vineland: ‘VABS_ Com. (P=.004)’, ‘VABS_Ab.Q(p= 
.008)’ e ‘VABS_Soc (p=.008)’; 
-nel punteggio totale alle Scale Vineland (p=.000). 
 
Tabella 7 punteggi medi all’AQ di madri di bambini ad alto e a basso funzionamento  
 Basso Alto T test 
 n = 42 n = 20   
 M ± ds M ± ds t p 
Età madri 41.18 ± 5.16 41.70 ± 4.13 -.396 .694 
AQa – Social Skill  2.12 ± 1.90 2.10 ± 1.97 .036 .971 
AQa – Attention Switching 3.45 ± 1.97 3.15 ± 1.63 .594 .555 
AQa – Attention to details 3.55 ± 2.28  3.55 ± 1.99 -.004 .997 
AQa – Communication 1.83 ± 2.07 1.60 ± 1.47 .452 .653 
AQa – Imagination 2.69 ± 2.19 2.30 ± 1.95 .679 .500 
AQa – Total  13.64 ± 6.99 12.10 ± 5.91 .870 .388 
 
AQa = Autism-Spectrum Quotient-adult version 
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In tabella 7 sono riportati i punteggi medi all’AQ di madri  con bambini a basso 
funzionamento e madri di bambini ad alto funzionamento. Non sono emerse differenze 
significative all’AQ tra i 2 gruppi. 
 
Tabella 8  punteggi medi all’AQ di padri di bambini a basso e ad alto funzionamento 
 
 Basso Alto T test 
 n = 40 n = 22   
 M ± ds M ± ds t p 
Età padri 44.11 ± 6.09 45.86 ± 8.18 -.918 .363 
AQa – Social Skill  1.95 ± 2.04 2.71 ± 2.55 -1.274 .207 
AQa – Attention Switching 3.48 ± 2.09 4.24 ± 2.83 -1.198 .236 
AQa – Attention to details 3.90 ± 2.49  4.52 ± 1.80 -1.012 .316 
AQa – Communication 2.00 ± 1.95 2.29 ± 1.76 -.562 .577 
AQa – Imagination 3.10 ± 1.45 3.14 ± 1.77 -.102 .919 
AQa – Total  14.43 ± 6.24 16.14 ± 6.92 -.994 .324 
 
AQa = Autism-Spectrum Quotient-adult version 
 
In tabella 8 sono riportati i punteggi medi all’AQ di padri con bambini a basso 
funzionamento e padri di bambini ad alto funzionamento. Non sono emerse differenze 
statisticamente significative  all’AQ tra i 2 gruppi. 
 
Tabella 9  punteggi medi all’AQ di madri e padri di bambini ad alto funzionamento 
  
 Madri Padri T test 
 n = 20 n = 22   
 M ± ds M ± ds t p 
Età  41.70 ± 4.13 45.86 ± 8.18 -2.038 .048 
AQa – Social Skill  2.10 ± 1.97 2.71 ± 2.55 -.859 .395 
AQa – Attention Switching 3.15 ± 1.63 4.24 ± 2.83 -1.500 .142 
AQa – Attention to details  3.55 ± 1.99  4.52 ± 1.80 -1.644 .108 
AQa – Communication 1.60 ± 1.47 2.29 ± 1.76 -1.350 .185 
AQa – Imagination 2.30 ± 1.95 3.14 ± 1.77 -.451 .155 
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AQa – Total  12.70 ± 5.35 16.14 ± 6.92 -1.787 .081 
AQa = Autism-Spectrum Quotient-adult version 
 
In tabella 9 sono riportati i punteggi medi all’AQ di madri con bambini a alto 
funzionamento e padri di bambini ad alto funzionamento. Non sono emerse differenze 
statisticamente significative  all’AQ tra i 2 gruppi. 
 
 
Tabella 10  punteggi medi all’AQ di madri e padri di bambini a basso funzionamento 
 
 Madri Padri T test 
 n = 42 n = 40   
 M ± ds M ± ds t p 
Età  41.18 ± 5.16 44.11 ± 6.10 -2.273 .026 
AQa – Social Skill  2.12 ± 1.90 1.95 ± 2.04 .389 .699 
AQa – Attention Switching 3.45 ± 1.98 3.48 ± 2.09 -.050 .960 
AQa – Attention to details 3.55 ± 2.28 3.90 ± 2.50 -.667 .507 
AQa – Communication 1.83 ± 2.07 2.00 ± 1.95 -.375 .709 
AQa – Imagination 2.69 ± 2.19 3.10 ± 1.45 -.993 .324 
AQa – Total  13.64 ± 6.99 14.43 ± 6.24 -.533 .595 
 
AQa = Autism-Spectrum Quotient-adult version 
In tabella 10 sono riportati i punteggi medi all’AQ di madri con bambini a basso 
funzionamento e padri di bambini a basso funzionamento.  Non sono emerse differenze 
statisticamente significative  all’AQ tra i 2 gruppi. 
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Tabella 11  correlazioni tra le variabili di bambini ad alto funzionamento e l’AQ dei 
loro padri 
 
          
AQa 
Social 
Skill 
AQa 
Attention 
Switching 
AQa 
Attention 
to details 
AQa 
Communi
cation 
AQa 
Imaginati
on 
AQa Total 
Età bambini - - - - - - 
AQc – Social 
Skill 
 - - - - - - 
 AQc – 
Attention 
Switching 
- - - - - - 
AQc – Attention 
to details 
- - - - - - 
AQc – 
Communication 
- 
 .640** 
(.002) 
- - - 
 .584** 
(.004) 
AQc – 
Imagination 
- - - - - 
 .554** 
(.007) 
AQc-Total - 
 .637** 
(.002) 
-  - - 
 .637** 
(.001) 
ADOS - 2-Css  - - - - - - 
VABS – Com - - - - - - 
VABS – Ab.q. - - - - - - 
VABS – Soc - - - - - - 
VABS – total  - - - -.671** 
(.003) 
- - 
 
** La correlazione è significativa a livello 0.01 (a due code); 
AQa = Autism-Spectrum Quotient-adult version; AQc = Autism-Spectrum Quotient-child; ADOS-2-CSS = punteggio 
ADOS indice di severità della sintomatologia autistica; VABS_ com. = VABS sottoscala comunicazione; 
VABS_ab.Q= VABS sottoscala abilità quotidiane; VABS_soc = VABS sottoscala socializzazione 
 
I risultati mostrano correlazioni significative positive tra le seguenti sottoscale: 
-‘Attention switching’ dei padri e ‘Communication (p=.002)’ e ‘l’AQ totale (p=.002)’ 
dei bambini.  
- emerge una correlazione negativa significativa tra ‘Communication’ dei padri e la 
VABS- totale (p=.003). 
- L’AQ totale dei padri correla solo con l’AQ dei bambini e specificatamente si 
riscontra una correlazione positiva con le sottoscale ‘Communication(p=.004)’, 
‘Imagination(p=.007) e ‘l’AQ totale (p=.001)’ dei bambini. 
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Tabella 12  Correlazioni tra le variabili di bambini ad alto funzionamento e l’ AQ delle 
loro madri 
In tabella 12 non sono emerse correlazioni statisticamente significative. Tra le variabili 
dei bambini ad alto funzionamento e le loro madri. 
 
Tabella 13  Correlazioni tra le variabili di bambini a Basso Funzionamento e l’AQ dei 
loro Padri 
In tabella 13 non sono emerse correlazioni statisticamente significative tra le variabili 
dei bambini ad alto funzionamento e i loro padri. 
 
 
Tabella 14  Correlazione  tra le variabili di Bambini Basso Funzionamento e l’AQ delle 
loro Madri 
In tabella 14 non sono emerse correlazioni statisticamente significative tra le variabili 
dei bambini a basso funzionamento e le loro madri. 
 
 
Tabella 15 punteggi medi madri e padri collocabili nel BAP 
 
 Madri Padri T test 
 n = 10 n = 12   
 M ± ds M ± ds t p 
Età 39.20 ± 2.97 45.42 ± 8.99 -2.086 .050 
AQa – Social Skill  4.70 ± 2.11 3.75 ± 2.56 .936 .360 
AQa – Attention Switching 5.90 ± 1.85 5.75 ± 2.70 .149 .883 
AQa – Attention to details 4.70 ± 2.23 5.42 ± 1.92 -.644 .527 
AQa – Communication 3.60 ± 1.83 4.00 ± 1.48 -.566 .577 
AQa – Imagination 4.20 ± 2.66 4.00 ± 1.60 .218 .829 
AQa – Total  23.10 ± 1.52 22.92 ± 2.11 .229 .821 
 
AQa = Autism-Spectrum Quotient-adult version 
In tabella 15 sono riportati i punteggi medi all’AQ di madri e padri collocabili nel BAP 
el campione in esame . Non sono emerse differenze statisticamente significative  all’AQ 
tra i 2 gruppi. 
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Tabella 16  correlazioni tra padri BAP e loro bambini 
In tabella 16 non sono emerse correlazioni statisticamente significative tra i padri 
collocabili nel BAP e i loro bambini. 
 
 
Tabella 17  correlazioni tra madri BAP e i loro bambini 
 
          
Età 
adulto 
AQa 
Social 
Skill 
AQa 
Attention 
Switching 
AQa 
Attention 
to details 
AQa 
Communi
cation 
AQa 
Imaginati
on 
AQa Total 
Età bambino - - - - - - - 
AQc – Social 
Skill 
- - - - - - - 
 AQc – 
Attention 
Switching 
- - - - - - - 
AQc - Attention 
to details 
- - - .898** 
(.000) - - - 
AQc – 
Communication 
- - - - - - - 
AQc – 
Imagination 
- - - - - - - 
AQc – Total - - - - - - - 
QIV - - - - - - - 
QIP - - - - - - - 
QIT - - - - - - - 
ADOS – 2-Css  
.823** 
(.003) 
- - - - - - 
 
** La correlazione è significativa a livello 0.01 (a due code) 
AQa = Autism-Spectrum Quotient-adult version; AQc = Autism-Spectrum Quotient-child; QIV= quoziente di 
intelligenza verbale; QIP= quoziente di intelligenza di performance; QIT = quoziente intellettivo totale; ADOS-2-
CSS = punteggio ADOS indice di severità della sintomatologia autistica;  
 
 
In tabella 17 sono riportate le correlazioni statisticamente significative tra AQ delle 
madri collocabili nel BAP e alcune delle variabili cliniche dei bambini. 
I risultati mostrano correlazioni significative tra i seguenti punteggi: 
-l’età delle madri e  l’ADOS-2-Css  (p=.003) 
-‘Attention to details’ delle madri e ‘Attention to details’ dei bambini (p=.000); 
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Tabella n.18 Correlazioni tra l’AQ del campione totale dei bambini e le altre loro 
variabili 
 
                   
 
Età 
bambino 
AQc 
Social 
Skill 
AQc 
Attention 
Switching 
AQc 
Attention 
to details 
AQc 
Communi
cation 
AQc 
Imaginati
on 
AQc Total 
QIV - - - -  - - - 
QIP - - - - - - - 
QIT - - -  - - - - 
ADOS-2-css - - - - - - - 
VABS – Com  - - - - - - - 
VABS – Ab.q 
 .614** 
(.000) 
- - - - 
 -.382** 
(.005) 
 -.355** 
(.010) 
VABS – Soc  
 .547** 
(.000) 
 - - - 
 -.365** 
(.008) 
 -.376** 
(.006) 
 -.389** 
(.004) 
VABS – total  - 
 -.364** 
(.009) 
- - 
 -.464** 
(.001) 
 -.444** 
(.001) 
 -.407** 
(.003) 
 
** La correlazione è significativa a livello 0.01 (a due code); 
AQc = Autism-Spectrum Quotient-child; QIV= quoziente di intelligenza verbale; QIP= quoziente di intelligenza di 
performance; QIT = quoziente intellettivo totale; ADOS-2-CSS = punteggio ADOS indice di severità della 
sintomatologia autistica; VABS_ com. = VABS sottoscala comunicazione; VABS_ab.Q= VABS sottoscala abilità 
quotidiane; VABS_soc = VABS sottoscala socializzazione 
 
 
I risultati mostrano correlazioni significative positive tra: 
-età del bambino e le sottoscale della VABS: abilità quotidiane (p=.000) e 
socializzazione (p=.000). 
I risultati mostrano correlazioni significative negative tra: 
-la sottoscala della social skill dell’AQ e il totale della VABS; 
-la sottoscala communication dell’AQ e le sottoscale della VABS: 
“socializzazione”(p=.008) e totale (p=.001). 
-la sottoscala imagination dell’AQ e le sottoscale della VABS: abilità quotidiane 
(p=.005), socializzazione (p=.006) e totale (p=.001) 
-l’AQ totale e le sottoscale della VABS: abilità quotidiane (p=.010), socializzazione 
(p=.004) e totale (p=.003). 
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4.5 Discussioni 
Nella nostra ricerca su un campione totale di 131 genitori un numero di 26 genitori (15 
padri e 11 madri) sono risultati collocabili nel fenotipo autistico ampio: 12 padri e 10 
madri nel BAP, 3 padri nel MAP e 1 madre nel NAP.  
Il nostro lavoro conferma quanto riportato nello studio di Ruta e colleghi (2011), nel 
quale non sono state trovate differenze statisticamente significative tra la proporzione di 
padri e madri collocabili nel BAP del gruppo ASD e del gruppo di controllo.  
Prese in considerazione le 60 coppie genitoriali costituenti il nostro campione ASD,  è 
stato valutato se era  più comune che entrambi o solo uno dei due genitori rientrasse nel 
fenotipo ampio. Nel 6,7% dei casi entrambi i genitori sono rientrati nel BAP mentre nel 
25 % dei casi solo uno dei due genitori rientra nel BAP. Questo dato è tendenzialmente 
in linea con quanto riportato da Sasson e colleghi (2013), i quali nel loro studio 
evidenziarono come nel 4,3% delle coppie di genitori del gruppo ASD entrambi i 
membri fossero collocabili nel BAP a dispetto di 1/3 delle coppie con un solo 
componente con un punteggio tale da rientrare nel BAP.  
Nel momento in cui siamo andati a valutare la concordanza tra i tratti dei genitori e 
quelli dei bambini è emerso come vi siano numerosi tratti comuni  tra padri e figli ma 
non tra madri e i figli. Questo esito è in linea con lo studio di Costantino e colleghi 
(2014) i quali utilizzando l’SRS versione adulti e bambini trovarono tratti comuni, 
soprattutto nella sfera sociale, tra padri e figli ma nessuna somiglianza tra madri e figli. 
In particolare nel nostro campione le somiglianze più significative tra padri e figli 
riguardano le abilità sociali e la comunicazione. Nello specifico più i padri presentano 
punteggi elevati alle sottoscale che misurano questi tratti (più il punteggio è elevato più 
è indice di un tratto simil-autistico)  maggiore risulta la presenza dei medesimi tratti nei 
figli e viceversa se i tratti sono minori.  Questi dati sono in linea con i risultati dello 
studio di Situ e colleghi (2015) i quali hanno messo in evidenza una correlazione 
statisticamente significativa tra il punteggio del padre all’AQ nelle sottoscale 
“communication” e “social skills” e i tratti autistici dei figli. 
 Inoltre tratti relativi a un deficit nello spostamento dell’attenzione (attention switching) 
nei padri risultano connessi a molti aspetti dell’ASD dei loro figli. La sottoscala 
Attention Switching misura la flessibilità cognitiva necessaria per spostare l’attenzione 
tra più stimoli. Misura dunque le abilità di commutazione attentiva . Alcuni studi 
presenti in letteratura mostrano come difficoltà, in forma più attenuata rispetto che 
96 
 
nell’ASD clinicamente diagnosticabile, sono presenti nello shifting dell’attenzione e in 
generale nelle funzioni esecutive dei parenti di primo grado di soggetti con autismo e 
potrebbe essere considerato un marker comportamentale del BAP (Ozonoff et al,1993; 
Hughes, Plumet e Leboyer, 1999). 
La correlazione positiva e significativa tra l’AQ totale dei padri e l’AQ totale dei figli 
che abbiamo evidenziato è un indice di come all’aumentare dei tratti autistici nei padri 
corrisponda una maggiore presenza, a livello quantitativo, di tratti autistici nei figli e 
viceversa al diminuire.  Dai nostri risultati si evidenzia inoltre come padri con tendenza 
a una maggiore elaborazione locale dello stimolo, quindi a una maggiore attenzione ai 
dettagli piuttosto che alla globalità, correlino con comportamenti più adattivi nei figli. 
Questo dato suggerisce una possibile relazione tra tratti dei familiari e comportamento 
adattivo nell’autismo che potrebbe essere significativo analizzare in futuro. 
I risultati della nostra ricerca non hanno messo in evidenza differenze statisticamente 
significative tra i punteggi medi di padri e madri del campione totale dei genitori del 
gruppo ASD all’AQ. 
 Non è emersa dunque alcuna differenza in base al genere tra i genitori e, questo 
risultato, è in linea con gli esiti dello studio di Wheelwright e collaboratori (2010) e con 
lo studio di Kose e colleghi (2013). 
Suddividendo il campione dei bambini in base alla presenza di una forma di autismo a 
più alto o basso funzionamento non sono emerse differenze statisticamente significative 
nei punteggi medi all’AQ-child tra i due gruppi.  Questo dato è in linea con studio di 
Auyeung e colleghi (2008) che non hanno riscontrato nel loro studio differenze 
statisticamente significative nei punteggi medi all’AQ-child confrontando bambini con 
alto e basso funzionamento.  
Le differenze statisticamente significative riscontrate tra i due gruppi nei punteggi alle 
scale Vineland possono essere riconducibili alle differenze statisticamente significative 
nel profilo cognitivo dei bambini (Balboni, 2003). Soggetti ASD con un maggior livello 
intellettivo presentano infatti anche un maggior quoziente di comportamento adattivo 
anche se, studi che hanno analizzato campioni di bambini con ASD con diverso livello 
cognitivo, hanno mostrato che comunque i deficit nel comportamento adattivo sono 
manifestati tanto dai bambini a basso quanto da quelli ad alto funzionamento (Perry et 
al, 2009) . Questo dato è evidente anche nel nostro campione. 
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Per quanto riguarda il campione dei genitori non sono emerse differenze statisticamente 
significative nei punteggi medi all’AQ tra i genitori di bambini ad alto e a basso 
funzionamento né rispetto al genere (maschi-femmine) né rispetto al gruppo (basso 
funzionamento-alto funzionamento). 
Con questa suddivisione del campione in alto e basso funzionamento è emerso come 
esclusivamente tra i bambini ad alto funzionamento e i loro padri siano riscontrabili 
tratti in comune. In particolare le correlazioni più significative sono tra l’Attention 
Switching del padre e alcuni tratti dell’AQ dei bambini. Come nel campione totale, 
anche qui si osserva che all’aumentare dei tratti riconducibili all’autismo nei padri 
aumentano i tratti autistici dei figli e viceversa . In relazione all’Attention Switching  e 
ai parenti di primo grado di soggetti con forme di autismo ad alto funzionamento,  non 
abbiamo riscontrato in letteratura studi  che mettano in evidenza come tratti sotto soglia 
di lievi riduzioni nella flessibilità cognitiva e nel funzionamento esecutivo siano 
riscontrabili nei genitori di individui con autismo ad alto funzionamento. Uno studio di 
Baron-Cohen e Hammer (1997) ha messo in evidenza come i genitori di soggetti con 
forme di autismo ad alto funzionamento/ Sindrome di Asperger presentino rispetto a 
gruppi di controllo una maggiore tendenza all’elaborazione locale dello stimolo e una 
minore capacità di interpretare stati mentali ed emotivi. Prendendo in considerazione le 
tre teorie neuropsicologiche sull’autismo di cui abbiamo discusso nel primo capitolo 
dell’elaborato,  i dati dello studio di Baron-Cohen e Hammer (1997) e gli esiti del 
nostro studio potrebbero suggerire, per ricerche future, di indagare anche le funzioni 
esecutive, in particolare nei padri, di individui con autismo ad alto funzionamento. Un 
altro dato sottolinea  una correlazione negativa tra deficit nella  communication dei 
padri e in generale il comportamento adattivo dei figli, per cui padri con maggiori 
deficit nella comunicazione hanno figli con una maggiore compromissione del 
comportamento adattivo. Anche questo dato suggerisce una possibile relazione tra tratti 
dei padri e comportamento adattivo nell’autismo che potrebbe essere significativo 
analizzare in futuro. 
Tra i bambini ad alto e a basso funzionamento del nostro campione non vi erano 
differenze statisticamente significative nella gravità della sintomatologia autistica  
(tabella 1).  L’assenza di tratti comuni tra i padri di soggetti con forme di autismo a 
basso funzionamento e i loro figli ci porta a ipotizzare che il funzionamento intellettivo 
e le maggiori compromissioni nel comportamento adattivo potrebbero essere fattori alla 
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base della mancata correlazione nei tratti tra padri e figli nel sotto gruppo in esame. 
Un'altra ipotesi è che l’AQ probabilmente descriva meglio il profilo di soggetti con 
forme di autismo ad alto funzionamento, trovando una relazione tra tratti dei padri e dei 
figli che potrebbe non emergere con l’uso di strumenti quantitativi, quando è presente 
una maggiore gravità nel funzionamento intellettivo del bambino. Questa ipotesi 
derivante dal nostro studio trova conferma in quanto sostenuto da Auyeung e colleghi 
(2008) i quali, in seguito alla loro ricerca, sostengono come l’AQ sia a loro avviso più 
adatta per soggetti con un funzionamento intellettivo non inferiore a 70 e con 
competenze conversazionali il più possibile preservate. 
Un altro dato emerso dalla nostra ricerca è che le somiglianze tra genitori e figli sono 
aspetti che coinvolgono in modo significativo la relazione padri-figli e non quella 
madri-figli.  
Questo dato risulta quindi in linea con ricerche precedenti che hanno evidenziato come 
l’aspetto principale che suggerisce che anche i tratti ritrovati nel BAP siano 
conseguenza di fattori genetici, è l’evidenza che anche questo fenotipo è più frequente 
nei parenti di sesso maschile rispetto a quelli di sesso femminile , esattamente come 
accade nell’Autismo tradizionalmente diagnosticato (Bailey et al, 1998). 
 Nello specifico nella nostra ricerca non sono emerse differenze nei punteggi 
confrontando madri e padri tra loro, ma indubbiamente le differenze emergono quando 
poi vengono correlati indipendentemente con i loro figli.  
Alla fine del nostro lavoro ci siamo soffermati sul gruppo di genitori che avevano 
raggiunto e superato all’AQ la soglia per il BAP. Non sono emerse differenze 
statisticamente significative nei punteggi medi dei padri e delle madri all’AQ. Il dato 
interessante è emerso in seguito alle correlazioni tra i punteggi alle sottoscale dei 
genitori e quelle dei figli. 
 Tra padri e figli non abbiamo riscontrato correlazioni statisticamente significative a un 
livello di significatività di 0.01. E’ stata però riscontrata una correlazione positiva e 
significativa (p=.000) tra la sottoscala  dell’attention to details delle madri BAP e 
l’attention to details dei figli. Ciò significa che a una maggiore tendenza 
all’elaborazione locale dello stimolo nelle madri BAP corrisponde, in questo 
sottogruppo, la presenza di questo tratto in modo più marcato nei figli e viceversa. È 
stato messo in evidenza anche un altro dato, ossia in questo sottogruppo all’aumentare 
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dell’età della madre corrisponde una maggiore gravità della sintomatologia autistica dei 
figli (p=.003). 
 Per quanto riguarda l’età avanzata dei genitori, vi sono studi in letteratura che mostrano 
come sia un fattore di rischio per l’ASD nei figli (Durkin et al, 2008) e per quanto 
riguarda nello specifico le madri, i  due esiti ottenuti nel gruppo BAP sembrano 
confermare quanto riportato nello studio di Möricke (2016) . Anche nel suo lavoro 
Möricke (2016) ha riportato, in controtendenza con altri dati della letteratura, 
somiglianze più significative tra i tratti delle madri e quelle dei figli rispetto a quelle tra 
i tratti dei padri e quelli dei figli. 
Anche nello studio di Möricke e collaboratori (2016) è emersa infatti una relazione tra 
la sottoscala dell’Attention to details delle madri e i tratti autistici dei figli. Inoltre anche 
nello studio di Situ e colleghi (2015) l’età delle madri più elevata e la sottoscala dell’ 
Attention to details delle madri sono quelle che maggiormente correlano con i tratti dei 
loro figli con ASD. 
Gli esiti del nostro lavoro si trovano quindi in linea con quanto riportato in questi studi 
e, per quanto al momento in letteratura non vi siano evidenze in generale di una 
maggiore tendenza a una elaborazione locale dello stimolo nelle madri dei bambini con 
ASD, il fatto che il tratto, se presente nelle madri, correli così significativamente con  la 
tendenza a una debole coerenza centrale nei figli, potrebbe far ipotizzare che questa 
caratteristica dello stile cognitivo abbia un eziologia femminile più marcata di quanto 
precedentemente ipotizzato in ambito di ricerca. 
In conclusione, cogliendo spunto dal lavoro di Auyeung e colleghi (2008) che 
suggerivano per future ricerche nell’ambito del fenotipo ampio di analizzare anche la 
relazione tra i punteggi all’AQ-child e la severità dei sintomi in generale dei bambini 
autistici, dalla nostra ricerca è emerso che i punteggi all’AQ-child correlano in modo 
statisticamente significativo e negativo con il punteggio del bambino alla Scale 
Vineland. Quindi maggiori tratti autistici nel bambino corrispondono nel nostro 
campione a un minor comportamento adattivo. Questo dato trova conferma nello studio 
di Klin e collaboratori (2007) e anche in quello di Perry e collaboratori (2009) poiché 
anche nel nostro campione i maggiori tratti autistici dei bambini correlano soprattutto 
con un punteggio minore nelle sottoscale della socializzazione e delle abilità quotidiane 
della VABS oltre che con il totale. 
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Infine in nessuno dei sottogruppi di genitori analizzati e correlati con i punteggi dei loro 
figli, è emersa una relazione positiva e statisticamente significativa tra maggiori tratti 
autistici nei genitori e gravità della sintomatologia autistica (misurata tramite il 
punteggio all’ADOS-2-css).  
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4.6 CONCLUSIONI 
 
La ricerca in ambito genetico condotta negli ultimi decenni, soprattutto attraverso gli 
studi sui gemelli,  ha ampiamente dimostrato: l’ereditarietà dei tratti autistici, la 
maggiore influenza dei fattori genetici rispetto ai fattori ambientali in questi tratti, 
l’aspetto per cui tratti riconducibili all’autismo risultano distribuiti in modo continuo 
nella popolazione generale e la possibile presenza del BAP nei parenti di primo grado.  
La possibilità di individuare  quali siano i più frequenti geni di suscettibilità dei tratti 
simil-autistici caratterizzanti i parenti di primo grado potrebbe essere la chiave per una 
migliore comprensione dell’autismo nella sua complessità e per chiarire la sua 
eziologia. Sarà interessante, come suggerito da Baron-Cohen (2001), verificare con 
ricerche future se uno strumento come l’AQ, inserito in studi genetici, può essere utile 
nell’identificare geni di suscettibilità all’ASD e al BAP. 
Il nostro contributo di ricerca nell’ambito del Broader Autism Phenotype (BAP) è 
partito  della  scala psicometrica  AQ ,  utilizzata con lo scopo di valutare e misurare la 
presenza di tratti riconducibili ai domini dell’ASD in un campione di genitori di 
bambini con diagnosi di ASD e soprattutto valutare quali fossero i tratti comuni tra 
genitori e bambini. 
 Comprendere le caratteristiche in comune tra genitori e figli ASD ha avuto lo scopo di 
dare un contributo nella comprensione da una parte delle modalità di trasmissione delle 
caratteristiche dell’autismo a livello intergenerazionale, dall’altra parte permette di 
comprendere quali caratteristiche dei genitori potrebbero rappresentare fattori di rischio 
o di protezione all’ASD nei figli. 
Per quanto riguarda la misura dei tratti nei genitori, il nostro lavoro si unisce negli esiti 
ad altre ricerche condotte in precedenza, le quali non hanno dimostrato una differenza a 
livello quantitativo nella misura dei tratti nei genitori di bambini con ASD rispetto ai 
genitori del gruppo di controllo, né una differenza rispetto al genere. 
I tratti comuni che abbiamo riscontrato tra genitori e bambini del campione autistico 
riguardano principalmente  somiglianze tra padri e figli del campione totale e tra padri e 
figli con forme di autismo ad alto funzionamento. Le caratteristiche più condivise tra 
questi gruppi genitori-figli sono principalmente riconducibili al dominio 
sociocomunicativo dell’ASD e all’Attention Switching. All’aumentare dei tratti 
riconducibili all’ASD nei padri appare corrispondere un incremento a livello 
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quantitativo dei tratti autistici nei figli e questo aspetto supporta l’esistenza di una 
familiarità per questi tratti.  
Padri con tendenza a una maggiore attenzione ai dettagli hanno figli con un 
comportamento più adattivo. Allo stesso tempo nel gruppo ad alto funzionamento padri 
con maggiori deficit nella comunicazione hanno figli con peggiori comportamenti 
adattativi. Questi dati suggeriscono un possibile legame tra tratti dei familiari e 
comportamento adattivo nell’ASD che sarà significativo analizzare in futuro, 
nell’ipotesi che la presenza di queste caratteristiche nei padri potrebbero costituire 
rispettivamente dei fattori protettivi o dei fattori di rischio nel funzionamento dei figli. 
Uno degli obiettivi del nostro studio era verificare la distribuzione di tratti BAP, MAP e 
NAP nel gruppo dei genitori di bambini ASD e una percentuale di soggetti (sia madri 
che padri) ha quantitativamente raggiunto i criteri soglia ed è conseguentemente 
rientrato nel fenotipo ampio. 
In questo sotto-gruppo abbiamo inaspettatamente riscontrato come, le somiglianze 
maggiori nei caratteri a livello fenotipico, non siano tanto tra padri e figli quanto 
piuttosto tra madri e figli. Abbiamo confermato dati presenti in letteratura circa un 
importante correlazione tra età della madre e ASD nei figli . Si è inoltre riscontrato 
come l’assoluta concordanza tra madri e figli nel tratto riconducibile  a una  maggiore 
elaborazione locale degli stimoli (Attention to Details) potrebbe,  come suggerito anche 
in altri studi, avere un eziologia materna. 
Questo esito mette in evidenza l’importanza di valutare i tratti riconducibili all’autismo 
anche nelle madri per poter comprendere meglio la trasmissione dei tratti BAP sia 
mediante ulteriori studi in ambito psicologico che genetico. 
Tuttavia tutti i dati ottenuti dalla nostra ricerca vanno presi in considerazione tenendo 
conto di importanti limiti dello studio: 
- numerosità del campione limitata; 
-sarebbe stato utile ottenere maggiori informazioni sui genitori mediante una 
valutazione del loro profilo cognitivo e mediante una questionario di valutazione dei 
tratti di personalità; 
- terminata la nostra ricerca e alla luce dei risultati ottenuti è possibile sostenere che 
sarebbe stato necessario il confronto con le correlazioni svolte su un campione di 
controllo costituito da genitori e dai loro figli con sviluppo tipico, per determinare con 
più certezza che i tratti comuni individuati tra padri e figli nel nostro studio non siano 
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attribuibili  più a differenze di genere (vedi modello bifattoriale Baron-Cohen nel primo 
capitolo dell’elaborato) che alla presenza di tratti autistici sottosoglia nel nostro 
campione di genitori. Si considera questo più che un limite, un suggerimento per un 
disegno di ricerca futuro. 
 
SVILUPPI FUTURI 
- Nella nostra ricerca abbiamo usato la versione self-report dell’AQ ossia auto 
compilativa. Nel progettare l'AQ, Baron-Cohen e collaboratori (2001) hanno cercato di 
ridurre al minimo il possibile bias dovuto all’uso di uno strumento dove il soggetto 
risponde autonomamente su di sé, utilizzando un linguaggio che richiede alle persone di 
esprimere preferenze su se stessi piuttosto che abilità o disabilità.   
Nonostante ciò dallo studio di Möricke (2016), nel quale alla versione self-report e stata 
aggiunta una versione spouse-report (quindi il padre lo compila in riferimento alla 
madre e viceversa) è emersa una tendenza nei genitori a sottostimare i propri tratti 
autistici e ad attribuire maggiori tratti al coniuge.  
Si suggerisce quindi, per ridurre e identificare questo non escludibile bias, di affiancare 
nella valutazione dei tratti dei genitori anche una versione spouse-report . 
- Per valutare come i tratti auto-riferiti identificati con l'AQ si riferiscano a 
comportamenti e a stili cognitivi del soggetto si suggerisce di utilizzare  anche altri 
metodi di valutazione dei tratti e test.  
- Il nostro campione è costituito da famiglie a singola incidenza di ASD ossia famiglie 
con un solo bambino con ASD (definite famiglie Simplex autism; SPX). 
 Per un nuovo futuro studio correlazionale si ritiene che sarebbe interessante confrontare 
il campione SPX con un campione di famiglie a multipla incidenza di ASD, ossia 
famiglie con almeno 2 figli con diagnosi di ASD (definite famiglie Multiplex autism; 
MPX).  Questo con lo scopo di comprendere se vi sono differenze nei 2 campioni nei 
tratti comuni tra i genitori e figli e conseguentemente comprendere meglio le diverse 
modalità di trasmissione dei tratti BAP in base a questa variabile. 
Lo studio di  Bernier e collaboratori (2012),  ha messo già in evidenza una maggiore 
presenza di tratti nei genitori provenienti da famiglie MPX rispetto a genitori 
provenienti da famiglie SPX. Sarebbe interessante, dunque, valutare se sono anche 
differenti i tratti condivisi da genitori e figli delle due tipologie familiari. 
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Per concludere pensando alla fase riabilitativa, individuare tratti riconducibili 
all’autismo nei genitori, che siano inoltre anche tratti comuni con i loro figli, può essere 
fondamentale  nella formulazione dei programmi terapeutici per il bambino . Oggi è 
infatti riconosciuta l’importanza che hanno i genitori e il loro coinvolgimento nei 
trattamenti dei figli ASD, per cui individuare in loro tratti sottosoglia riconducibili 
all’autismo potrebbe suggerire la stesura di più adeguati programmi di Parent Coaching, 
ossia programmi di formazione del genitore. 
L’esperienza della crescita di un figlio con autismo è spesso vissuta con forti disagi 
personali, a cui si aggiungono anche le difficoltà e i problemi legati alla gestione della 
relazione con il figlio e del quotidiano. Possiamo supporre che un genitore con tratti 
simili a quelli del figlio possa avere più difficoltà nel cercare un contatto,  possa essere  
più ritirato, meno comunicativo e stimolare meno la relazione con il bambino. Questo 
potrebbe avere anche influenze e ripercussioni nel trattamento del bambino che, poco 
stimolato, potrebbe chiudersi ancora di più nel suo mondo autistico.   
Costruire  quindi programmi di parent coaching anche sulla base delle caratteristiche 
più peculiari di questi genitori collocabili nel BAP, potrebbe favorire e stimolare una 
maggiore interazione tra genitori e figli ASD e condurre a una prognosi più positiva per 
quest’ultimi.  
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